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Neuropsychiatrický pohľad 
na Huntingtonovu chorobu

Neuropsychiatric View of Huntington‘s Disease

Súhrn
Huntingtonova choroba je progresívne fatálne neurodegeneratívne ochorenie s výskytom 
okolo 5 prípadov na 100 tisíc obyvateľov. Vyskytuje sa familiárne, s autozomálne domi-
nantou formou dedičnosti. Bremeno v týchto rodinách je o to ťažšie, o koľko viac členov 
je postihnutých. Typickým fenotypom sú choreatické hyperkinézy, ku ktorým sa po rokoch 
pridávajú rigidita, hypokinéza a poruchy chôdze. Typické sú kognitívne a psychiatrické symp-
tómy, často predchádzajúce klinické vyjadrenie pohybových porúch. Z jasne definovaného 
genotypu tak vyrastá patologický trojlístok symptómov, so značnou fenomenologickou poly-
morfnosťou kolísajúcou od jedinca k jedincovi. Psychiatrické poruchy často zhoršujú kvalitu 
života viac ako motorické a môžu viesť až k samovražde, ktorá je druhou najčastejšou prí-
činou smrti u jedincov s Huntingtonovou chorobou. Neuropsychiatrický pohľad na chorobu 
teda nie je kvantitatívnou syntézou poznatkov z oboch oborov, ale integrálnym a komplex-
ným prístupom, umožňujúcim nielen lepšie pochopenie patogenézy, ale hlavne kvalitnejší 
terapeutický prístup zohľadňujúci viaceré aspekty mnohorakého utrpenia týchto pacientov. 
V článku prinášame prehľadnú teóriu neuropsychiatrického pohľadu, ako aj krátke kazuistiky 
dvoch pacientov- súrodencov s Huntingtonovou chorobou. 

Abstract
Huntington’s disease is a progressive and fatal neurodegenerative disorder with an inci-
dence of about 5 cases per 100,000 people. There is familial occurrence, with autosomal 
dominant inheritance. The more family members affected, the greater the burden these 
families have. A typical phenotype is choreatic hyperkinesia, though rigidity, hypokinesia and 
gait disturbance appear years later. Cognitive and psychiatric symptoms are typical, often 
pre ceding clinical expression of movement disorders. From the clearly defined genotype, 
a trio of pathological symptoms grows, with considerable phenomenological polymorphic 
variations from individual to individual. Psychiatric disorders often impair the quality of life 
more than motor abnormalities and can lead to suicide, the second leading cause of death 
in individuals with Huntington’s disease. Therefore, the neuropsychiatric view of this disease 
is not just a quantitative synthesis of findings from neurology and psychiatry, but rather an 
integral and comprehensive approach is also taken, allowing both a better understanding 
of the pathogenesis and a mostly superior therapeutic approach that takes into account se-
veral aspects of the multifaceted suffering endured by these patients. The article presents an 
overview of the theory from a neuropsychiatric perspective on Huntington’s disease, as well 
as two short case studies of patients – siblings who have the disease.
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Úvod
V roku 1872 čerstvo promovaný 22- ročný 
lekár George Huntington napísal do Me-
dical and Surgical Reporter článok „On 
Chorea“. Jeho hlavnou časťou boli prí-
spevky o reumatickej chorei, no poslednú 
časť venoval hereditárnej chorei s progre-

sívnym priebehom, zmenami psychického 
stavu, s počiatkom v strednom veku a de-
denej z generácie na generáciu [1]. Prvý 
opis pacienta s Huntingtonovou choreou 
však pochádza už z roku 1842 od Wa-
tersa [2]. Chorea (choreia, tanec, gr.) či 
v anglosaskej literatúre označenie „dan-

cing mania“ je charakterizovaná mimo-
voľnými, nepravidelnými, neúčelnými, ná-
hlymi a rýchlymi pretrvávajúcimi pohybmi, 
nepredvídateľnými v čase, smere a distri-
búcii. Niekedy ich pacienti dokážu „za-
maskovať“ do poloúčelových pohybov, 
tzv. parakinézií. Choreu často sprevádza 

csnn 4 2013.indb   438 22.7.2013   14:00:58

proLékaře.cz | 18.3.2026



NEUROPSYCHIATRICKÝ POHĽAD NA HUNTINGTONOVU CHOROBU

Cesk Slov Ne urol N 2013; 76/ 109(4): 438–445 439

neschopnosť udržať trvalú kontrakciu na 
konštantnej úrovni (tzv. motorická imper-
zistencia alebo negatívna chorea), čoho 
prejavom je napríklad neschopnosť trva-
lého stisku rúk (tzv. stisk dojičky, milk-
maid’s grip) či udržať jazyk v protrúzii [3]. 
Keďže chorea nie je jedinou manifestá-
ciou Huntingtonovej chorey, ochorenie 
sa premenovalo na Huntingtonovu cho-
robu (HCH) [4]. Ide o zriedkavé, progre-
sívne a fatálne dedičné ochorenie s po-
čiatkom v dospelosti, typicky medzi 35. až 
50. rokom života, no môže sa vyskytovať 
od skorého detstva až do 80 rokov. Smrť 
zvyčajne nastáva 15 až 20 rokov od za-
čiatku ochorenia. Jeho prevalencia v USA 
a väčšine európskych krajín je približne 

5 : 100 tisíc obyvateľov, kým v Japonsku, 
Číne, Fínsku a Afrike je oveľa nižšia [5]. 
Ochorenie je spôsobené expanziou CAG 
tripletov v géne IT15 (Interesting Tran-
script 15) na 4. chromozóme, kódujú-
com proteín huntingtín [6,7]. To vyús-
ťuje do rozsiahlej degenerácie neurónov 
preferenčne v striate, no s jeho progre-
siou postihuje aj ďalšie oblasti mozgu [8]. 
Klinicky je charakteristické triádou mo-
torických, kognitívnych a psychiatrických 
symptómov [4].

Etiopatogenéza 
HCH je monogénové autozomálne do-
minantné ochorenie spôsobené expan-
ziou trinukleotidu CAG v géne na 

4. chromozóme kódujúcom proteín hun-
tingtín. Potomkovia postihnutého rodiča 
majú 50-percentné riziko vzniku ochore-
nia. Čím väčší je počet opakovaní CAG 
(repetícií), tým skôr sa ochorenie prejaví. 
Definitívne sa manifestuje pri ich počte 
40 a viac, v rozmedzí 36– 39 vedie k in-
kompletnej penetrancii a pri intermediár-
nom počte 27– 35 ochorenie nevzniká, 
avšak v budúcnosti môže dôjsť k jeho ex-
panzii [2,4]. Zvýšený počet repetícií vzni-
kajúci počas spermiogenézy bol zistený 
v prípade paternálneho prenosu. Niekedy 
môže dôjsť k špecifickému fenoménu zva-
nému anticipácia, kedy v každej ďalšej na-
sledujúcej generácii vzniká ochorenie skôr 
a je závažnejšie. [9]. 

Najvýraznejšie neuropatologické zmeny 
vznikajú v striate, ktoré obsahuje ostnaté 
projekčné neuróny dvoch druhov: tie, 
ktoré projikujú do globus pallidus exter-
nus a formujú tzv. nepriamu dráhu, a tie, 
ktoré projikujú do globus pallidus inter-
nus a vytvárajú tzv. priamu dráhu. Neu-
róny nepriamej dráhy potláčajú kortikálnu 
selekciu nežiaducich pohybov a cho-
rea vzniká pri dysfunkcii nepriamej 
dráhy, čo má za následok hyperkinézu 
(obr. 1, 2) [10]. 

Vzťah huntingtínu k progresívnej neu-
rodegenerácii nie je celkom jasný. Zistilo 
sa, že v prítomnosti mutovaného huntin-
gtínu, ktorý sa za normálnych okolností 
špecificky viaže na tzv. huntingtín- asocio-
vaný proteín (HAP1) zabezpečujúci axo-
nálny transport, stráca tento svoju funk-
ciu, čo vedie k degenerácii nervových 
zakončení. Dlhý polyglutamínový reťa-
zec mutantného huntingtínu oslabuje 
interakciu s HAP1, ktorý aktivuje proces 
apoptózy prostredníctvom kaspáz, ktoré 
štiepia huntingtín, a vytvárajú tak frag-
menty formujúce intraneuronálne inklú-
zie. Okrem toho sa mutovaný huntin-
gtín priamo viaže na domény tzv. CBP 
proteínu, čím sa redukuje acetyltransfe-
rázová aktivita a znižuje acetylácia histó-
nov, čo v konečnom dôsledku vedie k zní-
ženiu génovej transkripcie špecifických 
génov [3]. K vzniku ochorenia prispieva 
tiež alterácia transportu proteínov, ho-
meostázy kalcia či mitochondriálneho res-
piračného reťazca [10]. 

Klinické charakteristiky
Motorické príznaky
Za počiatok vzniku HCH sa považuje ob-
javenie sa motorických príznakov, jed-

Obr. 1. Zjednodušená schéma zapojenia priamej a nepriamej dráhy v rámci or-
ganizácie kortiko-striato-thalamo-kortikálnych okruhov.

Striatum je znázornené čierno, pričom jeho hlavnými bunkami sú GABAergické stredné 
ostnaté neuróny, ktoré sa projikujú smerom k výstupným jadrám bazálnych ganglií (Glo-
bus Pallidus internus, GPi, a Substantia Nigra pars reticularis, SNr) ako takzvaná priama 
a nepriama striato-pallidálna dráha. Neuróny priamej dráhy exprimujú facilitačné D1 do-
pamínové receptory a okrem kyseliny gama-aminomaslovej obsahujú ako neuromediá-
tor substanciu P, a dynorfín. Neuróny nepriamej dráhy exprimujú inhibičné D2 receptory 
a okrem kyseliny gama-aminomaslovej používajú ako mediátor enkefalín. Spojenie s vý-
stupnými jadrami je tu nepriame, cez globus pallidus externus (GPe) a nucleus subthala-
micus (STN). Červenou sú znázornené excitačné glutamátergické (GLUT) spoje, modrou 
GABAergické (GABA) spoje a napokon zelenou dopamínergické (DA) spoje. TH je thala-
mus, SNc mezencefalická dopamínergná substantia nigra pars compacta.
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nak extrapyramidálnych, jednak príznakov 
z poškodenia vôľových pohybov. Hlavným 
motorickým príznakom je chorea [6]. In-
voluntárne pohyby, počínajúce v distál-
nych častiach končatín a malých mimických 
svaloch, pripomínajú spočiatku nervozitu. 
Chôdza pacientov sa stáva nestabilnou, 
často sú považovaní za opitých. Pohyby sa 
postupne šíria proximálne a axiálne –  naj-
nápadnejšie sú extenčné pohyby chrbto-
vého svalstva [2]. Chorea môže postihovať 
aj respiračné, laryngeálne, orálne a na-
zálne svalstvo [9]. Má tendenciu zvýraz-
ňovať sa počas prvých približne 10 rokov 
priebehu HCH, no s jej progresiou ustu-
puje a je nahradzovaná hypokinézou, rigi-
ditou a dystóniou [6]. Medzi poruchy vo-
luntárnych pohybov patria abnormálne 
očné pohyby, dyskoordinovaná a spoma-
lená jemná motorika, dysfágia, dyzartria, 
dysdiadochokinéza, rigidita a poruchy 
chôdze [9]. Okulomotorické abnormality, 
patriace medzi prvé príznaky, sa prezen-
tujú hypometriou a spomalením najmä 
vertikálnych sakád, alteráciou sledovacích 
pohybov a fixácie pohľadu. V pokročilých 
štádiách je reč ťažko dyzartrická, vyskytuje 
sa dysfágia, zvýšený svalový tonus môže 
viesť ku kontraktúram kĺbov [6,9]. Pacienti 
nakoniec umierajú v dôsledku kompliká-
cie pádov, inanície, dysfágie alebo aspi-
rácie [11]. Najčastejšou príčinou smrti je 
pneumónia, nasledovaná suicídiom [2]. 

Kognitívne poruchy
Napriek klinickej triáde HCH má v praxi 
primát motorická symptomatológia. 
Kognitívne a psychiatrické príznaky sú 
implicitne chápané ako prídavné, hoci 
motorické prejavy môžu predchádzať 
aj o viac ako desaťročie [12]. Z časti ide 
o pochopiteľný prístup k ochoreniu, ktoré 
má síce jasne definovanú genetickú prí-
činu, ale ktoré má napriek tomu značne 
polymorfnú symptomatickú variáciu [12] 
a ktoré teda nevieme esenciálne uchopiť. 
Línia vedúca k vystopovaniu patogenézy 
motorických abnormít je akoby jasnej-
šia než nitky neuropsychologicko-neuro-
psychiatrického poškodenia. To sa zvykne 
interpretovať ako sekundárny následok 
štrukturálnych zmien typu atrofie kôry, 
caudata, prípadne ako dôsledok iných de-
generatívnych zmien CNS. Klinická sku-
točnosť však potvrdzuje kognitívne de-
fekty už v presymptomatickom období 
HCH [16]. Fakt, že štádium ochorenia 
pred rozvojom hyperkinéz a po (už) rozvi-

nutých kognitívno- psychiatrických prízna-
koch sa nazýva presymptomatické, svedčí 
v prospech primátu motorického/ neurolo-
gického chápania, hoci formálne i kogni-
tívne prejavy patria do takzvanej sympto-
matickej triády [13].

Exekutívna dysfunkcia sa prejavuje 
v poruche riešenia problémov, koncentrá-
cie, plánovania a pracovnej pamäti [14,15]. 
Ide pritom o označenie terminologicky 
správnejšie ako pseudoanatomický ter-
mín frontálneho syndrómu, používaný 
v minulosti [14]. 

Demencia pri HCH je v začiatkoch cha-
rakteristická najmä postihnutím kognitív-

nej flexibility, schopnosti presúvať a dis-
tribuovať pozornosť, psychomotorického 
tempa, abstrakcie, implicitnej pamäti 
a učenia sa novým schopnostiam. Na roz-
diel od Alzheimerovej demencie jedinci 
nie sú amnestickí v „klasickom“ zmysle 
slova a sémantická pamäť, ako aj jazyk sú 
relatívne zachované [16]. Porucha exeku-
tívnych funkcií koreluje s atrofiou caudata 
a denzitou D1 a D2 receptorov striata, re-
zultuje však z narušenia kortiko- subkor-
tikálnych okruhov a nielen z extrastria-
tálnej patológie, ako sa usudzovalo 
kedysi [16– 18]. Podobne ako pri Alzhei-
merovej demencii, aj tu kognitívnemu po-

Obr. 2. Funkčné zmeny postihujúce nepriamu striato-pallidálnu dráhu vo včas-
ných fázach Huntingtonovej choroby. Na neurodegeneráciu sú najvulnerabilnej-
šie GABAergické stredné ostnaté neuróny nepriamej dráhy, degenerujú ako prvé. 
Priama dráha ostáva dlhší čas relatívne funkčne zachovaná. Zvyšuje sa glutamá-
tergické excitačné pôsobenie, pričom v rámci patogenézy ochorenia je glutamá-
tom sprostredkovaná excitotoxicita jedným z neurodegeneratívnych činiteľov.

1 – v dôsledku degenerácie GABAergických enkefalínergických neurónov nepriamej 
dráhy sa znižuje ich inhibičné pôsobenie na GPe. 2 – GPe sa dezinhibuje a prílišne tlmí 
STN, ktoré tak insuficientne excituje výstupné jadrá bazálnych ganglií (3). 4 – GPi/STr 
tak dostatočne netlmia thalamus a 5 – nastáva hyperaktivita thalamokortikálnych spo-
jov, spôsobujúca choreu. Až v ďalšej progresii ochorenia degenerujú aj neuróny zapo-
jené do priamej dráhy (tieto zmeny nie sú zakreslené), čoho dôsledkom je utlmenie 
dovtedy hyperaktívnych thalamokortikálnych spojov. Klinickým prejavom tohto procesu 
je redukcia až vymiznutie chorey, s postupným objavovaním sa dystónie až akineticko-
-rigidného syndrómu.
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škodeniu charakteru demencie predchá-
dza mierna kognitívna porucha [19]. 
Znížená schopnosť rozoznávať emó-
cie komunikačného partnera [20,21] patrí 
k zvláštnym kognitívnym narušeniam, 
komplikujúcim už aj tak kriticky zaťažené 
vzťahy pacientov s HCH. Závažnou, no 
v istom zmysle protektívne pôsobiacou 
zmenou je progredujúca strata náhľadu 
na chorobné postihnutie [15]. Niekedy 
prítomná elevácia nálady je akoby psycho-
logicky zrozumiteľnou obranou voči ťaži-
vému utrpeniu, hoci skôr súvisí s organic-
kými faktormi. Dyskinézy tváre môžu viesť 
k mimickým grimasám, ktoré majú cha-
rakter úsmevu či úškrnu a vzbudzujú pocit 
dobrej nálady pacienta, ktorá však vôbec 
nie je prezentná. Praktickým pro blémom 
teda nie je len to, že pacient ťažko roz-
poznáva a identifikuje emócie druhých 
ľudí, ale aj to, že v bežnom kontakte ľudia 
ťažko rozpoznávajú jeho pocity. 

Psychiatrické príznaky
Narušené spracovanie emócií nazna-
čené v predchádzajúcom texte, nepri-
meraná funkcia osi amygdala- mediálna 
orbitofrontálna kôra (mOFC), ako i poru-
cha serotonínergných modulačných funk-
cií vedie u pacientov s HCH k často po-
pisovanej zvýšenej iritabilite [22,23]. 
Tá v kombinácii s nedostatočnou empa-
tickou schopnosťou môže viesť k impul-
zívnym až agresívnym výbuchom. Apatia 
sa často vyskytuje paradoxne simultánne 
s dezinhibíciou (v rámci prefrontality) 
a nie je vždy sekundárna depresívnej po-
ruche [14,24]. Môžu sa vyskytovať epi-
zódy mánie, schizoformná psychóza, 
abúzus až závislosť na alkohole, popi-
suje sa s organickými zmenami spojená 
porucha osobnosti, ktorá sa obviňuje 
za rozpad manželstiev, vzťahov a rodin-
ných väzieb [16]. Zvýšený je aj výskyt ob-
sedantno- kompulzívnej symptoma-
tiky [25], ktorá je pravdepodobne viazaná 
na alteráciu kortiko- striato- thalamo- kor-
tikálnych okruhov [26]. Z psychiatrického 
hľadiska je veľmi citlivým fenoménom in-
dividuálna reakcia pacienta na dia gnózu, 
kde je perspektíva progredujúceho zhor-
šenia. Reakcie a príslušné obranné me-
chanizmy osobnosti tu majú pred sebou 
skutočne náročnejší objekt, v porovnaní 
s reakciami na dia gnózu s trvalým a rela-
tívne stabilným postihnutím [27,28]. Pa-
cientovi a jeho rodine by sa malo dostávať 
psychosociálnej podpory, hrejivého kon-

taktu, avšak bez falošných povzbudení 
a klamných nádejí, čo je i pre odborníka 
náročnou (ale pacientmi neuveriteľne ce-
nenou!) úlohou. Rovnako uchvacujúce sú 
kultúrne vplyvy na vyrovnanie sa s HCH. 
V Latinskej Amerike sa napríklad často 
chápe ako posadnutosť zlými duchmi, 
ktorí „nenechajú človeka ticho sedieť“, 
a trpiaci vyhľadávajú namiesto lekárov ľu-
dových liečiteľov (curanderos) [29]. 

Spomedzi psychiatrických porúch má 
najčastejšiu prevalenciu depresia (presné 
numerické rozmedzia sú ale mätúce, pre-
tože sa v štúdiách väčšinou sleduje depre-
sívna symptomatológia a nie depresia ako 
syndróm –  ide však o problém týkajúci sa 
všetkých zmienených psychiatrických po-
rúch). Depresia zvyšuje už aj tak vysoké 
riziko samovraždy [30] a mnohí autori 
vrátane Huntingtona [31] ju považujú 
za intrinsický symptóm HCH, nie oby-
čajný epifenomén. Depresia je v populá-
cii HCH pacientov dvojnásobne častejšia 
ako vo všeobecnej populácii [32] a údajne 
viac ako polovica pacientov priznáva sui-
cidálne ideácie [30]. Na tisíc depresívnych 
pacientov ich pripadá približne 3,3 s ab-
normálnou CAG expanziou na géne pre 
huntingtín, pôvodne dia gnostikovaných 
ako depresívna porucha [33]. V pozadí 
je znížená expresia sérotonínových re-
ceptorov v kôre a hipokampe a znížená 
expresia sérotonínového transportéra 
v kôre [31], alterácia dorzálnych rafeál-
nych sérotonínergných jadier [34], na-
rušenie regulácie hypothalamo- pituitár-
nej-adrenálnej osi [35], znížená adultná 
neurogenéza [36– 38] a narušenie pre-
pojenia caudata s frontálnym lalokom re-
zultujúci v známu „hypofrontalitu“ [16]. 
Depresívnu symptomatiku ťažko vyšet-
riť najmä v pokročilých fázach ochore-
nia (pre kognitívnu deterioráciu či dy-
zartriu). Mnohé znaky neuroendokrinnej 
dysregulácie pri HCH (porucha spánku, 
strata hmotnosti) imitujú depresiu, a tak 
môžu viesť nielen k falošne pozitívnemu 
výsledku, ale ju aj maskovať [13]. Apatia 
ako symptóm môže súvisieť s depresiou, 
ale i s organickými zmenami profron-
tálnej kôry, respektíve príslušných kor-
tiko- striato- thalamo- kortikálnych okru-
hov, ktoré cez ňu prechádzajú.

Príznaky z dysfunkcie 
hypothalamu
HCH sa prejavuje i menej známymi me-
tabolickými symptómami, medzi ktoré 

patrí chudnutie, endokrinná dysfunk-
cia a poruchy spánku [5]. Okrem kla-
sických neuropatologických zmien najmä 
v oblasti striata a mozgovej kôry sa doká-
zalo aj odumieranie buniek a atrofia v ob-
lasti hypothalamu, ktoré nachádzame už 
v skorých fázach ochorenia [39]. V laterál-
nej časti hypothalamu pacientov s HCH sa 
našla 27% atrofia buniek exprimujúcich 
neuropeptid orexín [40]. Neuróny tejto 
oblasti ako aj magnocelulárne mamilárne 
jadrá zadného hypothalamu sú zodpo-
vedné takisto za reguláciu bdelosti. U pa-
cientov sa zistila fragmentácia spánku, re-
dukcia pomalej fázy spánku a narušenie 
cirkadiánnej rytmicity. Napriek adekvát-
nej výžive pacienti chudnú, hoci viaceré 
štúdie poukazujú na ich zvýšenú chuť do 
jedla a vyšší kalorický príjem oproti zdra-
vým kontrolám. Príčinou napriek tomu sa 
vyskytujúceho zvýšeného energetického 
výdaju môže byť zvýšená hladina grelínu, 
nízka hladina leptínu u pacientov ako i sa-
motná chorea [39]. Okrem toho sa zistilo, 
že u pacientov s HCH sa vyskytuje dia-
betes mellitus približne 7- krát častejšie 
oproti zdravej populácii [41].

U normoglykemických huntingtonikov 
sa dokázala porušená inzulínová senziti-
vita ako i sekrécia inzulínu [42].

Dia gnostika
Klinické kritériá pozostávajúce z moto-
rických príznakov s alebo bez prítomnosti 
psychických či kognitívnych zmien v kom-
binácii s pozitívnou rodinnou anamnézou 
podporujú dia gnózu HCH [3]. Až 8– 10 % 
prípadov ochorenia sa prejaví pred 
20. rokom života, kedy hovoríme o juve-
nilnej forme HCH. Prezentuje sa atypicky: 
často bez chorey, s dystóniou, stuhnutos-
ťou (najmä dolných končatín), bradykiné-
ziou, epileptickými záchvatmi, poruchou 
kognitívnych funkcií a zmenami správania 
(agresivita, sexuálna promiskuita, drogová 
závislosť a psychické zmeny) [43,44]. 

Dia gnostika HCH sa veľmi zjednodu-
šila pomocou priameho genetického 
testu, najčastejšie polymerázovou reťa-
zovou reakciou merajúcou dĺžku repetí-
cií na každej alele [10] (tzv. konfirmačné 
testovanie). Asymptomatické osoby s po-
zitívnou rodinnou anamnézou môžu pod-
stúpiť prediktívne (presymptomatické) 
testovanie, ktoré určí, či sú alebo nie sú 
nosičmi expandovaného génu, a teda 
či sa v budúcnosti u nich môže vyvinúť 
HCH [5]. Pri prediktívnom testovaní exis-
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tujú doporučené postupy, ktoré boli na-
vrhnuté asociáciou IHA (International 
Huntington Association) a výskumnou 
skupinou Huntingtonovej choroby WFN 
(World Federation of Neurology). Test 
môže byť prevedený iba osobe dospe-
lého veku (v našich podmienkach staršej 
ako 18 rokov) po jej slobodnom rozhod-
nutí potvrdenom jej písomným súhlasom. 
Predchádza mu genetické poradenstvo 
a psychosociálna podpora [45,46]. Pod-
robnejšie informácie o pravidlách predik-
tívneho testovania možno nájsť aj v našej 
literatúre [47]. V rokoch 1994– 2005 bolo 
na území takmer celej Českej repub-
liky prevedených 629 testov, z toho 
z 567 dia gnostických bola dia gnóza HCH 
potvrdená u 72,5 % pacientov [48]. Roz-
hodnutie podstúpiť takýto test však býva 
nesmierne ťažké a generuje sériu psycho-
logických dilem. Na jednej strane pomôže 
zariadiť si život, prácu a rodinu vzhľadom 
na očakávané postihnutie v budúcnosti, 
na strane druhej je mnoho ľudí, ktorí dajú 
prednosť životu v neistote, a teda aj v ne-
istej nádeji, v ktorú dúfajú. Práve po ob-
dŕžaní pozitívnych testov je vysoké riziko 
samovraždy, takže aj rozhodnutie jedinca 
pre testovanie má byť sprevádzané a pod-
robne diskutované s odborníkom. 

Najčastejšou zobrazovacou techni-
kou je MR vyšetrenie mozgu. Zachy-
cuje atrofiu nucleus caudatus a puta-
men, ktoré spolu tvoria striatum. Atrofia 
striata vedie k hydrocefalu „ex vacuo“ 
a dilatácii laterálnych mozgových komôr. 
Možno pozorovať častú celkovú atrofiu 
mozgu [10].

Patologicko-anatomicky makroskopicky 
v pokročilých štádiách ochorenia je hmot-
nosť mozgu redukovaná o 25 až 30 %. 
V rámci kortikálnej atrofie existuje lami-
nárna špecificita s najväčším ubúdaním 
neurónov v VI., III. a V. vrstve. Stratu neu-
rónov sprevádza reaktívna astrocytóza. 
Degenerácia je pozorovaná aj v iných čas-
tiach mozgu, ako je mozgový kmeň, ce-
rebellum, hypothalamus, amygdala alebo 
thalamus [10]. Vonsatell roku 1985 zistil, 
že atrofia striata vykazuje v čase dorzo-
ventrálny gradient a vytvoril päťstupňový 
systém, ktorý sa stal zlatým štandardom 
neuropatologickej klasifikácie zmien pri 
HCH. V niektorých prípadoch klinicky 
zjavného ochorenia patologické abnor-
mality neobjavil (stupeň 0), avšak podľa 
nových MR štúdií bola u takýchto pacien-
tov dokázaná signifikantná atrofia striata, 

čo z nej robí skorý marker neurodegene-
ratívneho procesu [49]. 

Na monitoring, resp. hodnotenie pro-
gresie ochorenia pracovníci z Huntin-
gton Study Group vyvinuli užitočný ná-
stroj zvaný UHDRS (Unified Huntington 
Disease Rating Scale). Pozostáva zo šty-
roch sekcií vyšetrujúcich motoriku, kog-
níciu, správanie a funkčné schopnosti 
pacienta [50].

Liečba
V súčasnosti neexistuje žiadna liečba, 
ktorá by zastavila alebo spomalila pro-
gresiu HCH [4]. Rada symptómov sa dá 
aspoň prechodne terapeuticky tlmiť. Prie-
beh ochorenia však vedie nezadržateľne 
k marazmu, kedy postihnutý jedinec nie je 
schopný základných životných aktivít [47]. 

V rámci symptomatickej liečby hy-
perkinéz sa najčastejšie požívajú anti-
dopaminergné látky, a to tetrabenazín 
a antipsychotiká (niekde ešte stále na-
zývané ako neuroleptiká) [3]. Tetrabe-
nazín (predávaný v Kanade a niektorých 
európskych krajinách pod názvom Xe-
nazine 25 a Nitoman) je reverzibilný do-
pamínový deplétor, ktorý inhibuje jeho 
transport do presynaptických vezikúl pro-
stredníctvom vysokej selektivity pre vezi-
kulárny monoamínový transportér typu 2 
(VMAT 2) [4,51]. Podľa FDA (U. S. Food 
and Drug Administration) je jedinou od-
porúčanou látkou na symptomatickú 
liečbu HCH. Vo všeobecnosti je pacientmi 
dobre tolerovaný a nespôsobuje tardívne 
dyskinézy [52]. Ukázal sa byť účinný, 
o čom svedčí približne 42 % redukcia 
skóre chorey v UHDRS s priemerným tr-
vaním účinku 5,4 hod [53]. Môže však 
exacerbovať alebo spúšťať psychiatrické 
symptómy, preto by nemal byť používaný 
u pacientov s anamnézou depresie alebo 
iného psychiatrického ochorenia [5]. 
Okrem depresie sa v rámci nežiaducich 
účinkov môže vyskytovať ospalosť, únava, 
úzkosť, parkinsonizmus, akatízia či gas-
trointestinálne problémy [53]. V našich 
podmienkach tetrabenazín nie je do-
stupný, preto je prvou voľbu liečba anti-
psychotikami. Konvenčné antipsychotiká 
(napr. haloperidol) majú efekt, no kvôli 
ich nežiaducim účinkom, akými sú tar-
dívna dyskinéza, akútna dyskinéza, par-
kinsonizmus alebo neuroleptický malígny 
syndróm, sa dáva prednosť viac atypickým 
antipsychotikám (napr. risperidon, olan-
zapín, quetiapín). Majú lepšiu tolerabilitu 

a navyše menej nežiaducich účinkov v po-
rovnaní s konvenčnými. Pri olanzapíne 
sa dokázalo signifikantné zlepšenie be-
haviorálnych príznakov, redukcia chorey 
a tiež zmiernenie dysfágie [54]. V otázke 
ovplyvnenia voluntárnych motorických 
funkcií sa pozornosť sústreďuje na pri-
dopidín (Huntexil), látku patriacu medzi 
dopamínové stabilizéry. Neskoršie údaje 
však hovoria len nesignifikantnom zlep-
šení v tejto oblasti [5,52,55].

Existuje mnoho štúdií s cieľom pozi-
tívneho ovplyvnenia motoriky pri HCH, 
no bohužiaľ s limitovanými výsledkami 
(amantadín, kanabidiol, baklofen, la-
motrigín, levatiracetam, memantín, mi-
nocyklín a i.) [3,52]. V oblasti ochore-
nie- modifikujúcich stratégií sa popri 
riluzole, remacemide a kreatíne hovorí 
najviac o koenzýme Q, ktorého funkcia 
spočíva hlavne v zapojení do procesu oxi-
datívnej fosforylácie a takisto v jeho an-
tioxidačných účinkoch. Po roku užívania 
dennej dávky 600 mg sa zistil trend spo-
malenia funkčného, ako i kognitívneho 
postihnutia pacientov s HCH [52,56].

Z hľadiska ovplyvnenia kognitívneho 
postihnutia sa skúšajú viaceré látky, najmä 
donepezil a rivastigmín, ktorých účinnosť 
však nebola signifikantne dokázaná. Be-
haviorálne prejavy HCH vrátane depresie, 
apatie, iritability, agresie či porúch sexua-
lity sa môžu ovplyvniť preparátmi zo sku-
piny SSRI, SNRI, benzodiazepínov alebo 
antipsychotík [52].

Stereotaktická chirurgia v oblasti vnú-
torného segmentu globus pallidus je 
po užívaná len zriedkavo [57]. V posled-
nom období sa rýchlo vyvíjajú priamejšie 
metódy terapeutického ovplyvnenia HCH. 
V rámci stratégie génovej terapie sa skú-
šajú metódy ako RNA interferencia alebo 
antisense olingonukleotidy, ktorých efekt 
by mal spočívať v utlmovaní tvorby mu-
tantného huntingtínu [52]. Ďalšou mož-
nosťou je neurotransplantácia buniek 
neurónov v oblasti striata (ostnaté bunky, 
medial spiny neurons). Traja z piatich pa-
cientov, ktorí podstúpili transplantáciu, 
vykazovali do dvoch rokov po nej stabi-
lizáciu alebo dokonca zlepšenie v moto-
rickej ako aj kognitívnej sfére, avšak tento 
efekt nebol trvalý –  odoznel 4 až 6 rokov 
po transplantácii [58]. Symptomatická 
liečba HCH má svoje mantinely v jej do-
časnosti, ako aj účinnosti, preto potreba 
kauzálnej terapie z hľadiska perspektívy 
pacienta s týmto ochorením je najdôleži-
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Kazuistika 2
Štyridsať sedemročná žena s poruchou 
jemnej motoriky asi od 30. roku života (vy-
padávanie predmetov z rúk), heteroanam-
nesticky často nervózna a dysforická. Pred 
42. rokom začali byť u nej pozorované 
choreatické pohyby. Ochorenie relatívne 
rýchlo progredovalo do terajšieho obrazu 
pridruženej poruchy chôdze, demencie, 
urinárnej inkontinencie, vyše roka trvajú-
cej ťažkej dyzartrie a prehĺtacích ťažkostí. 
Aktuálne žije v sociálnej izolácii, je nese-
bestačná a odkázaná na opatrovníctvo. 
V septembri 2010 bola u nej geneticky 
verifikovaná HCH. V neurologickom ná-
leze dezorientácia časom, dysfágia, ťažká 
dyzartria, poruchy sledovacieho systému, 
iniciácie a rýchlosti reflexných a volun-
tárnych sakád, kvadruhyperreflexia, cho-
reatické dyskinézie v oblasti tváre, trupu 
a končatín s dominanciou choreoatetoid-
ných pohybov na ľavej hornej končatine, 
instabilita stoja a pomalá chôdza o širokej 
báze, s dystóniou dolných končatín. Prí-
znak aplauzu ani parakinézie nepozoro-
vané. Motorické skóre UHDRS 62 bodov. 
Psychologické vyšetrenie odhaľuje naru-
šenie exekutívnych a intelektuálne- mnes-
tických funkcií, FDT test (test kresby ľud-
skej postavy) upozorňuje na organicitu 
ťažkého stupňa. V psychiatrickom náleze 
spomalené psychomotorické tempo, afek-
tívna labilita, zvýšená pohotovosť k iritabi-
lite, bez suicidálnych ideácií, spomalené 
myslenie bez bludných obsahov, insom-
nia (najmä dyskoimesis, tiež fragmentá-
cia spánku), porucha krátkodobej pamäti 
a koncentrácie, bez prítomnosti psycho-
tických prvkov. MMSE test 20 bodov, 
o pol roka neskôr MOCA test 10 bodov. 
MR vyšetrenie mozgu znázorňuje symet-

depresívnej poruchy a schizoafektívnej 
psychózy. V novembri 2010 bola u neho 
geneticky konfirmovaná dia gnóza HCH. 
Pacient bol v našej starostlivosti sledovaný 
od opakovaného suicidálneho pokusu 
stranguláciou (08/ 2011). Neurologicky 
orientovaný, prítomná dyzartria stredne 
ťažkého stupňa, porucha sledovacích po-
hybov, iniciácie sakád, kvadruhyperre-
flexia, prítomný príznak protrúzie jazyka 
a stisk dojičky (motorická inperzistencia). 
Dominujú choreatické pohyby tváre, kon-
čatín, trupu, spomalená chôdza o širokej 
báze s hyperlordózou trupu. Parakinézie 
a príznak aplauzu neprítomné. Moto-
rické skóre UHDRS 43 bodov. V psychiat-
rickom náleze bradypsychizmus, myslenie 
pomalšie, simplexné, bez bludných obsa-
hov, nálada mierne elevovaná, bez pre-
javov iritability či psychotických symptó-
mov. MMSE test 20 bodov. MR mozgu 
zobrazuje atrofiu caput nucleus cauda-
tus (caudu nediferencovať), nucleus len-
tiformis, difúznu atrofiu mozgu a dilatá-
ciu komorového systému (obr. 3). EEG 
záznam rušený pohybovými artefaktami 
je prevažne normálny; v predných kvad-
rantoch prevláda nízkovoltážna � aktivita. 
Rutinné laboratórne parametre v norme, 
glykémia 5,3 mmol/ l. V anamnéze údaj 
o zvýšenej chuti do jedla (napriek tomu 
hodnota BMI, Body Mass Index 19,8), 
nadmernom nikotinizme a insomnii 
(ťažkosti so zaspávaním a fragmentá-
cia spánku). V liečbe tiaprid 300 mg pro 
die, flunitrazepam 3 × 5 mg denne, ko-
enzým Q10 30 mg denne, neskôr pridaný 
sertralín a trazodon. Napriek apelu na 
liečbu v rámci zhoršujúcej sa spolupráce 
pacienta došlo nakoniec k dokonanému 
suicídiu. 

tejším cieľom výskumu. Prechod z poznat-
kov výskumu animálnych modelov do ob-
lasti liečby konkrétneho pacienta je však 
v tejto dobe stále najťažším „orieškom, 
ktorý je nutné prelúskať“, a tak naďalej 
zostáva iba hudbou budúcnosti, dúfajme, 
že blízkej...

Klinické prípady
V rámci kazuistiky stručne prezentu-
jeme prípad súrodencov s HCH s pozi-
tívnou rodinnou anamnézou, ktorých 
matka umrela na toto ochorenie a stará 
matka ukončila život suicídiom pri jeho 
suspektnom fenotype. Prinášame profily 
pacientov ako výsledok observácie tejto 
rodiny so zameraním na primárne neu-
ropsychiatrický pohľad na HCH, vyšetro-
vacie metódy a niektoré novšie klinické 
aspekty tejto choroby súvisiace s teoretic-
kou časťou. 

Kazuistika 1
Štyridsať štvorročný muž s anamnézou 
diskrétnych povahových zmien od mla-
dosti s prejavmi celkovej „zvláštnosti“, 
hostility, emulácie, ktoré boli príčinou 
jeho rozvodu; v minulosti mal podmie-
nečný trest pre neúmyselné zabitie. Po-
stupne sa vyvíja u neho akási neposednosť 
(podľa manželky „tiky“) progredujúceho 
charakteru do formy mimovoľných cho-
reatických dyskinézií, poruchy chôdze 
a v poslednom období i reči. Vyšetrený 
psychológom s nálezom zníženého vý-
konného tempa, bagatelizácie postihnu-
tia, poruchy krátkodobej pamäti. Rave-
nov test farebných progresívnych matríc 
(CMP) odhaľuje rozumové schopnosti 
v pásme hraničnej subnormy. Psychiat-
rom vedený pod dia gnózou organickej 

Obr. 3. MR snímky mozgu pacienta z 1. kazuistiky.

a) postihnuté putamen, b) atrofické nucleus caudatum, c) dilatácia komorového systému a kortikálna atrofia, d) je na porovnanie ilu-
stratívna snímka mozgu bez patologického nálezu. (Snímky získané v spolupráci s MUDr. M. Spurným, Novamed, Banská Bystrica.)
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rický nález difúznej kortikálnej atrofie 
s kompenzačne rozšíreným komorovým 
systémom, atrofie caput nucleus cauda-
tus (cauda nepozorovaná), nucleus lenti-
formis a corpus callosum. EEG záznam re-
prezentuje plochý � variant s disperznou 
prímesou � a � komponent. Laboratórne 
parametre bez hrubších abnormít, glyké-
mia 5,8 mmol/ l. BMI 21,2 bodov –  anam-
nesticky zvýšený apetít. V liečbe okrem 
koenzýmu Q nastavená na dvojkombiná-
ciu tiaprid s olanzapínom v nízkej dávke 
s dobrou toleranciou a klinickou odpove-
ďou na motorické symptómy. 

Záver
HCH zatiaľ nie je dlho známou dia gnózou 
a za sebou má len pol druha storočia. 
Napriek intenzívnemu výskumu a ná-
mahe odborníkov však doteraz nie je 
kauzálne liečiteľná a terapia zostáva na-
skrze symptomatická. Liečba je snahou 
o čo najväčšie uľahčenie bremena, ktoré 
si pacienti nesú so sebou a ktoré nikdy ne-
spúšťajú. Neuropsychiatrický prístup má 
výhodu komplexnejších možností, avšak 
i ten niekedy bolestne zlyháva, ako to do-
kladuje suicídium pacienta z prvej kazuis-
tiky. Ostáva nádej, že budúcnosť prinesie 
lepšie výsledky a na patogenetické me-
chanizmy viac zaostrenú liečbu. 
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