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MINIMONOGRAFIE

Huntingtonova nemoc

Huntington’s Disease

Souhrn
Huntingtonova nemoc (HN) je autozomálně dominantně dědičné neuropsychiatrické one-
mocnění s fatálním průběhem. Hlavními klinickými projevy jsou hybné symptomy (především 
choreatické dyskineze a poruchy volní hybnosti), dále progredující kognitivní deteriorace 
a různé další psychické změny, především poruchy chování, afektivní symptomy aj. Podsta-
tou mutace je expanze tripletu obsahujícího cytosin-adenin-guanin (CAG) s kritickou hranicí 
40 a více repeticí na krátkém raménku 4. chromozomu. Produktem mutace je změněný 
protein nazývaný huntingtin. Prevalence HN je přibližně 1 : 10– 15 000. Typický počátek 
HN je ve 4. dekádě, existují však i poměrně vzácné juvenilní formy HN i formy HN s pozd-
ním počátkem. Počátek psychických symptomů je necharakteristický a převážně se jedná 
o nespecifické změny osobnosti a chování, afektivní či kognitivní poruchy. Typickými neuro-
logickými projevy jsou poruchy volní hybnosti, choreatické a dystonické dyskineze, poru-
cha chůze, dysfagie, dysartrie, méně často mozečkové příznaky. Progresi HN nelze léčebně 
ovlivnit, ale řadu symptomů lze alespoň přechodně léčebně tlumit. Průběh HN však vede 
nezadržitelně k marasmu, kdy postižená osoba není schopna základních denních aktivit. 
Choreu lze tlumit antipsychotiky (1. volba: tiaprid, risperidon), GABAergními léčivy (klona-
zepam) či depletory dopaminu (tetrabenazin). U dystonie je účinný amantadin. U vzácné 
juvenilní formy HN s akineticko-rigidní symptomatikou se dá použít levodopa či amantadin. 
Z poruch chování lze ovlivnit především iritabilitu a agresivitu atypickými antipsychotiky nebo 
v kombinaci s valproátem či antidepresivy typu SSRI. Psychotické projevy se léčí podle běž-
ných terapeutických postupů. Demence je bohužel léčebně neovlivnitelná. Zásadní význam 
v terapii HN má prevence kachektizace hyperkalorickou stravou, event. enterální výživou, 
včetně použití PEG v pokročilých případech. V rozvoji HN se objevuje celá řada specifických 
projevů, které vyžadují multidisciplinární specializovanou péči. Potvrzení klinické diagnózy je 
prováděno genetickým testem, a zda je mutace přítomna, se dá ověřit i u potomků nemocné 
osoby –  osoby v riziku HN, avšak za použití specifického protokolu. U osob v riziku do 18 let 
věku se testování neprovádí. Prenatální testování je také dostupné. Technika preimplantační 
genetické diagnostiky umožňuje narození zdravého dítěte i u osoby v riziku, která nezná svůj 
genetický stav.
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Definice Huntingtonovy nemoci
Huntingtonova nemoc (HN) je autozo-
málně dominantně dědičné neuropsy-
chiatrické onemocnění s fatálním prů-
během. Hlavními klinickými projevy jsou 
hybné symptomy (především choreatické 
dyskineze a poruchy volní hybnosti) 
a změny psychiky (především kognitivní 
deteriorace a poruchy chování). Podsta-
tou mutace je expanze tripletu obsahují-
cího cytosin-adenin-guanin (CAG) s kritic-
kou hranicí 40 a více repeticí na krátkém 
raménku 4. chromozomu. Prevalence HN 
je přibližně 1 : 10– 15 000. Typický počá-
tek HN je ve 4. dekádě, existují však i po-
měrně vzácné juvenilní formy HN i formy 
HN s pozdním počátkem.

Historické poznámky
V roce 1872 publikoval 22letý lékař James 
Huntington charakteristiku onemocnění, 
které se vyskytovalo v oblasti East Ham-
pton, Long Island, kde se narodil a žil 
[1]. Jeho dědeček a otec v této oblasti 
pracovali jako lékaři, a měl tak k dispo-
zici pro svou publikaci nejen svá pozoro-
vání, ale také popisy pacientů, jejich rodin 
a předků v rozsahu předchozích 78 let ro-
dinné lékařské praxe.

Ve své publikaci brilantně shrnul veškeré 
základní rysy onemocnění: dědičný ráz, fa-
tální průběh, počátek v dospělosti, a sa-
mozřejmě i hlavní symptomatiku: poruchu 
hybnosti, změny chování a demenci. Jeho 
publikace si povšiml vlivný profesor neuro-
logie William Osler z Univerzity Johna Hop-

kinse v Baltimoru a nemoc byla brzy ak-
ceptována jako nová klinická jednotka.

Onemocnění však bylo, i když ne tak 
detailně a se všemi charakteristikami, po-
psáno již dříve. V roce 1842 byl publikován 
dopis Charlese Oscara Waterse v Practise 
of Medicine s popisem velmi věrně vysti-
hujícím tuto chorobu a v roce 1860 norský 
lékař Johan Christian Lund publikoval (bo-
hužel však v norštině) pozorování nemoc-
ných s obdobnými projevy [2].

Extrémní význam pro výzkum HN měl 
objev praktického lékaře jménem Americo 
Negrette, který v 50. letech 20. století obje-
vil ve Venezuele ohnisko HN v izolovaném 
společenství při jezeru Maracaibo, kde žije 
cca 10 000 osob s více než 100 nemocnými 
HN [9]. Ze vzorků krve postižených osob 
této oblasti také pochází objev mutace.

Co se historie slova chorea týče, jako 
první použil tento termín Paracelsus 
v 16. století. Označoval tím nekoordino-
vané pohyby končetin a trupu připomína-
jící taneční projev (chorea- choros- tanec). 
Použil jako první také termín tanec sv. 
Víta pro hybné a psychické projevy osob 
při středověkých náboženských obřadech, 
tzv. taneční mánie. Zpětně se zdá prav-
děpodobné, že se mohlo jednat o epilep-
tické projevy či o projevy intoxikace náme-
lovými alkaloidy z potravin z obilí, pojem 
se však stal synonymem pro Hunting-
tonovu nemoc (HN). Je bohužel vysoce 
pravděpodobné, že v historii procesů s ča-
rodějnicemi, posedlými ďáblem atd. byla 
umučena řada osob nemocných HN.

Epidemiologie
Výskyt HN se v zemích Evropy a Ame-
riky v současnosti odhaduje na cca 
5– 10/ 100 000 obyvatel [3– 5]. HN je rela-
tivně častější ve všech zemích, kam histo-
ricky směřovala emigrace z Evropy (USA, 
Kanada či Austrálie). Evropa však možná 
nebude jediným zdrojem mutace genu 
pro HN. V Japonsku a jiných zemích Dál-
ného východu (a také v Africe) se HN obje-
vuje vzácněji [2]. Nejznámější epidemiolo-
gickou studií v Evropě je studie z Jižního 
Walesu [6,7] a v USA z Marylandu [8].

Typický věk nástupu prvních příznaků HN 
je mezi 35.– 50. rokem věku, obě pohlaví 
jsou postižena stejně. Průměrná doba pře-
žití je zhruba 15– 20 let. Pokud je HN zdě-
děna od otce, je vyšší pravděpodobnost, 
že se nemoc u potomka projeví v mladším 
věku než u rodiče (podrobněji viz podkapi-
tola Klinická genetika).

Podstatně vzácněji (cca 5 % všech pří-
padů) se HN manifestuje v dětském věku 
(juvenilní forma HN) či do 20. roku věku (HN 
s časným počátkem). Tato forma nemoci má 
obvykle jiné klinické projevy než tzv. klasická 
forma (podrobněji viz podkapitola Klinický 
průběh). Poměrně vzácná (cca 5 %) bývá 
také forma HN s pozdním počátkem, tedy 
s prvními projevy po 60. roku věku.

Patologie
Hlavními neuropatologickými změnami 
CNS v časných stadiích HN je selektivní po-
stižení specifických neuronálních subpopu-
lací –  GABAergních neuronů, tzv. středně 

Abstract
Huntington’s disease (HD) is an autosomal dominantly inherited neuropsychiatric degenerative condition with a fatal prognosis. It is caused 
by mutation – the expansion of CAG (containing cytosine-adenine-guanine) triplet repeats 40 and more at the short arm of 4th chromosome. 
The main clinical features are motor impairment (especially choreatic dyskinesias and the impairment of voluntary movements), progressive 
cognitive deterioration and personality changes. The product of the mutation is an aberrant protein known as huntingtin with an enlarged 
polyglutamine stretch. The prevalence of HD is approximately  1 : 10–15,000. The typical onset of HD is in the 4th decade with a minority of 
cases starting in childhood or adolescence (juvenile HD) or in patients over 65 years of age (late-onset of HD). The initial symptoms are usually 
non-specific: behavioural changes, personality and affective disorders. As HD progresses, cognitive disturbance appears, leading to severe 
dementia. Typical motor symptoms are choreatic and/or dystonic dyskinesias, the impairment of voluntary movements, gait disorder, dysfagia 
and dysarthria. The progression of HD leads inevitably to a marantic, cachectic state and loss of the ability to make voluntary movements, 
to ingest food, control of urination and defecation, etc. Therapeutic interventions can only target symptoms. The degree of choreatic dyski-
nesias may be alleviated by antipsychotics, risperidone or tiapride for preference, or by GABAergics (clonazepam) or depletors of dopamine 
(tetrabenazine). Marked improvement of dystonia may occur with amantadine. In juvenile forms of HD with akinetic syndrome it is possible 
cautiously to use L-DOPA or amantadine. Irritability and agresivity respond to antipsychotics, sertraline or valproate. Psychotic symptoms may 
be treated in accord with routine psychiatric protocoles. Adequate (hypercaloric) food intake is extremely important. Sipping or even percu-
taneous gastrotomy is often indicated in the advanced stages of HD. A multidisciplinary approach (neurology, genetics, psychiatry, speech 
therapy, physiotherapy and ergotherapy, dietetics, social support etc.) in HD is essential. Genetic testing confirms the clinical diagnosis. Adult 
and healthy people at risk may be able to request predictive genetical testing, but specific protocolary procedure is realized. Children and 
adolescents are not tested. Prenatal testing is also available. Pre-implantation genetic diagnosis allows to give the birth of a healthy child 
without knowing of the genetical state of whichever parent at HD risk.

proLékaře.cz | 4.4.2026



HUNTINGTONOVA NEMOC

Cesk Slov Ne urol N 2010; 73/ 106(2): 107–123 109

velkých ostnitých neuronů ve striatu [10, 
11]. Podrobná klasifikace neuropatologic-
kých změn v bazálních gangliích byla pro-
vedena Vonsattelem v roce 1985 [12].

Jako první odumírají ty striatální neu-
rony, které produkují mimo GABA také 
enkefaliny a na nichž jsou uloženy D2 do-
paminové receptory. Teprve v dalším prů-
běhu nemoci začnou degenerovat ty 
striatální neurony, které mimo GABA pro-

dukují také substanci P a na nichž jsou 
uloženy D1 dopaminové receptory. Oba 
typy neuronů jsou tzv. projekční neurony 
(tj. spojující striatum s jinými strukturami), 
interneurony se zdají být poškozeny 
méně. Tato selektivita postižení v časo-
vém vývoji má i patofyziologické konsek-
vence (viz podkapitola Patofyziologie HN).

V důsledku buněčné ztráty dochází 
i k makroskopické atrofii striata, která je pa-

trna v MR (obr. 1) i CT obrazu a lze ji i v čas-
ných stadiích nemoci detekovat a kvantifi-
kovat pomocí CT planimetrických [13] či MR 
volumometrických měření [14,15].

Jak nemoc dále progreduje, objevují se 
postižení dalších neuronálních subpopulací: 
v globus pallidus, ncl. subthalamicus, sub-
stantia nigra, hipokampu, hypothalamu, 
cerebelu a thalamu [16,17]. Paralelně s de-
generací subkortikálních struktur se ode-
hrávají neuropatologické změny i v kortexu 
[12], detekovatelné i pomocí MR [18]. Spo-
lečně s neurodegenerativními změnami se 
objevuje gliová proliferace reparativního 
rázu. V pozdních stadiích nemoci dochází 
k těžké atrofizaci mozku jako celku (obr. 2).

Etiologie a patogeneze
HN je autozomálně dominantně dědičné 
neurodegenerativní onemocnění vznika-
jící mutací genu IT 15 na krátkém raménku 
4. chromozomu [19]. Podkladem mutace 
je zmnožení tripletu C- A- G (cytosin-ade-
nin-guanin) na 40 a více repeticí (podrob-
něji viz níže). Tato mutace mění strukturální 
a funkční vlastnosti proteinu huntingtinu.

Fyziologický huntingtin je protein o ve-
likosti 350 kDa obsahující polyglutamino-
vou sekvenci na svém N- konci. Počet repe-
ticí glutaminu je dán počtem repetic CAG 
tripletů. Fyziologická role huntingtinu není 
doposud dokonale prozkoumána. Hunting-
tin se exprimuje nejvíce v mozku a v testes 
[20], vyskytuje se však ve všech buňkách 
lidského těla (patří k tzv. ubikvitérním pro-
teinům). V mozku je vyjádřen v různých ob-
lastech [21] a míra jeho exprese ve striatu 
nevysvětluje selektivitu patologických pro-
cesů v časném stadiu. V neuronech se vy-
skytuje především v cytoplazmě, kde je za-
pojen do interakcí s velkým množstvím 
dalších proteinů a hraje roli v transkripč-
ních procesech a v axonálním transportu 
[22]. Jeho významnou vlastností je také re-
gulace exprese neurotrofních faktorů (spe-
cificky brain derived neurotrophic factor, 
BDNF). BDNF hraje zásadní roli v podpoře 
striatálních buněk a jejich vývoje v rámci 
ontogeneze [23]. Zdá se, že huntingtin má 
také anti-apoptotické vlastnosti. Ze zvíře-
cích studií je známo, že deplece fyziologic-
kého huntingtinu u myši (tzv. knock- out 
model pro gen huntingtinu) vede k poruše 
neurogeneze závažného stupně, nesluči-
telné s postnatálním životem [24].

Ke vzniku patologického huntingtinu 
dochází vlivem zmnožené repetice CAG tri-
pletu, která způsobí prodloužení polygluta-

Obr. 1. MR obraz atrofie caput nuclei caudati u HN oproti zdravému mozku.
a) zdravý člověk, b) nemocný člověk (Zapůjčeno prof. MUDr. J. Vymazalem, DrSc., 
oddělení MR, Nemocnice Na Homolce, Praha.)

Obr. 2. Celková atrofie mozku u pokročilé HN.
(Zapůjčeno MUDr. R. Matějem, Ph.D., odd. patologie, Fakultní Thomayerova nemoc-
nice s poliklinikou, Praha.)

a b
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minového řetězce. Toto zmnožení polyglu-
taminu, označované jako tzv. polyQ, změní 
strukturu a konformaci huntingtinu. Je 
velmi pravděpodobné, že se u HN nejedná 
o ztrátu funkce mutovaného proteinu, ale 
že dochází ke změně jeho funkce s toxic-
kými důsledky. I mutovaný huntingtin je 
však potřebný, postačuje k zajištění nor-
málního prenatálního vývoje mozku. K pa-
tologickým projevům –  důsledkům mu-
tace –  dochází až v pozdější době života.

Mechanizmy jeho patogenetického pů-
sobení nejsou doposud podrobně pro-
zkoumány [25], v mnoha studiích je pa-
trný vliv na veškeré hlavní kandidáty 
mechanizmů neurodegenerace, přes ex-
citotoxicitu, oxidativní stres, apoptózu, 
mitochondriální dysfunkci, agregaci pro-
teinů, aktivaci mikroglie až po defekt 
neurogeneze [26].

V posledních letech se u HN mimoto více 
a více diskutuje o specifických mechaniz-
mech poruch axonálního a vesikulárního 
transportu, transkripční poruchy, poruchy 
postsynaptické signalizace aj. [27]. Také 
vliv patologického huntingtinu na mecha-
nizmy proteolýzy: ubiquitin-proteázomový 
systém [28,29] i na lysozomální systém 
[30] je zřejmě zásadního významu.

Z důvodů nepostačující proteolýzy 
zřejmě dochází u HN a dalších neurode-
generativních chorob k intracelulární ku-
mulaci bílkovin –  k tvorbě bílkovinných 
agregátů –  inkluzí. Mutovaný huntingtin 
s obsahem polyQ má navíc sám o sobě 
tendenci k agregaci. Agregáty a inkluze 
se hromadí nejen v cytoplazmě, ale i v já-
drech neuronů (obr. 3).

Význam agregátů huntingtinu není 
ještě jednoznačně interpretován –  je 
možné, že agregáty nejsou toxické a ne-
poškozují neurony, ale že tvorba agregátů 
je spíše protektivním mechanizmem, jak 
zabránit toxicitě volných či intermediár-
ních polyQ obsahujících forem hunting-
tinu. Neurony obsahující inkluze dokonce 
podle ně kte rých studií umírají u HN poz-
ději než neurony bez inkluzí [31].

Klinická genetika
Podstatou mutace podmiňující vznik HN 
je zmnožení repetice CAG tripletu.

V současné době je již známo více dě-
dičných chorob, jejichž mutace je dána 
tripletovou expanzí, jsou to např. spinoce-
rebelární ataxie typu 1, 2, 3, 6, 7, 12, 17, 
dále spinobulbární svalová atrofie či den-
tato- rubro-pallido- luysiánská atrofie [35]. 

Tyto tzv. tripletové choroby sdílejí celou 
řadu významných podobností: např. 
počet tripletů se mezigeneračně může 
měnit (tzv. instabilita), intermediární alely 
(hraniční počet tripletů, okolo „kritického 
počtu“ –  podrobněji níže) jsou vysoce ne-
stabilní, za určitých okolností je patrný 
časnější nástup choroby u následujících 
generací (tzv. anticipace) a fakt, že čím 
více je přítomno tripletů, tím bývá čas-
nější nástup choroby. Také základní pa-
tologický proces –  proteinopatie s důsled-
kem tvorby agregátů a inkluzí –  je sdílen.

Jak již bylo napsáno výše, při 40 a více 
tripletech jedinec zcela jistě onemocní HN 
(pokud se dožije věku projevů nemoci) 
[4,32– 34]. U osob s 36– 39 triplety je pro-
gnóza nejistá [4,34]. Počet tripletů mezi 
27– 35 nemůže sice u svého nositele způso-
bit HN, ale je považován za tzv. nestabilní –  
v intergeneračním přenosu se počet tripletů 
může až v 10 % všech případů zvýšit, a to 
i nad kritickou úroveň nutnou pro vznik 
HN [36]. Jsou však popsány i kontrakce 
(redukce počtu) tripletů [37]. Čím vyšší je 
počet tripletů, tím více je nestabilní [38,39].

Inverzní vztah mezi počtem CAG a věkem 
nástupu klinických projevů HN (čím více je 
CAG tripletů přítomno, tím dříve nemoc 
vypukne) byl prokázán v mnoha studiích 
[32,33,40,41]. Tento vztah je však zřetelný 
pouze u osob s velkým (nad 60) a hraničním 
(36– 39) počtem tripletů [33,34]. Počet CAG 
tripletů je sice hlavní, není však jediný faktor 
rozhodující o věku klinického počátku HN –  
určuje jej pouze zčásti [42]. Lze předpo-
kládat existenci celé řady dalších ovlivňují-
cích faktorů, tzv. gene modifiers, které jsou 
předmětem zkoumání a hledání [42,43]. 
Z tohoto důvodu se zjišťoval i možný vliv 
přítomnosti mutace na obou chromozo-
mech (homozygotní kompozice HN) na ná-
stup a průběh HN. Takovéto případy jsou 
popsány jak u jezera Maracaibo, tak vzácně 
i jinde. Je zajímavé, že homozygotní kom-
pozice neovlivňuje věk nástupu HN [44], ale 
predikuje její horší klinický průběh [45].

S velkým počtem CAG tripletů se setká-
váme více u osob s paternálním přeno-
sem, protože k expanzi CAG tripletů do-
chází především během spermatogeneze 
[39,46,47], či nějakým zatím neznámým 
mechanizmem závisí na pohlaví předka 
a embrya potomka [37,48].

U všech tripletových onemocnění, tedy 
i u HN, existuje také tzv. somatická instabi-
lita neboli mozaicizmus [49]. Tento pojem 
charakterizuje situaci, kdy v různých buň-

kách lidského těla existuje různý počet 
CAG tripletů v daném genu. Tento me-
chanizmus je u HN nepochybně přítomen, 
a to jak u zvířecích modelů, tak u člověka 
[50,51]. Zdá se, že ve striatu se nacházejí 
nejvyšší počty repeticí [50,51]. In extremis 
by to mohlo vést i velmi vzácně k falešné 
negativitě genetického testu (nižší počet 
repeticí v lymfocytech, ze kterých se pro-
vádí genetický test).

Problematika tzv. nových mutací (tj. ne-
přítomnosti pozitivní rodinné anamnézy 
i za předpokladu znalostí paternity a zdra-
votního stavu obou předků) se v součas-
nosti vysvětluje především mechaniz-
mem instability, kdy u předků nemocné 
osoby se počet repeticí pohyboval mezi 
28– 35 (viz výše).

Patofyziologie 
Komplex bazálních ganglií je funkčně pro-
pojen spoji a dráhami, které vytvářejí pa-
ralelně pracující okruhy [52]. Tyto okruhy 
jsou zapojeny do funkčních celků –  
okruhů napojených do struktur ležících 
mimo bazální ganglia (thalamus, fron-
tální laloky a limbický systém). V součas-
nosti rozeznáváme pět základních okruhů 
bazálních ganglií [53]. Úkolem motoric-
kého okruhu je řízení hybnosti –  podrob-
něji níže. Oční pohyby řídí zvláštní okulo-
motorický okruh vycházející z frontálního 
okohybného pole. Tři další okruhy se po-
dílejí na regulaci psychiky a kognitivních 
funkcí –  viz níže.

V současnosti se za hlavní vstupní 
bránu do systému bazálních ganglií pova-
žuje striatum [54,55], tedy jádro, které je 
dominantně poškozeno při HN již v inci-
pientních stadiích HN.

Obr. 3. Intranukleární inkluze obsa-
hující huntingtin.
(Zapůjčeno MUDr. R. Matějem, Ph.D., 
odd. patologie, Fakultní Thomayerova 
nemocnice s poliklinikou, Praha.)
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Patofyziologický podklad 
vzniku hlavních motorických 
symptomů nemoci
Dominující a velmi časné neuropatolo-
gické změny u HN se týkají právě striata. 
V časných stadiích HN dochází pouze 
k odúmrti určité subpopulace GABA + en-
kefalin obsahujících striatálních neuronů, 
které jsou zapojeny do nepřímé moto-
rické dráhy bazálních ganglií. Tato dys-
funkce ve svém důsledku zapříčiní hyper-
aktivitu thalamokortikálních spojů a tímto 
mechanizmem se objeví chorea (obr. 4).

V další progresi nemoci odumírají i tzv. 
GABA + substance P + dynorfin obsahu-
jící neurony, zapojené do přímé moto-
rické dráhy. Dysfunkce přímé dráhy způ-
sobí utlumení thalamokortikálních spojů 
a v důsledku toho se chorea výrazně utlumí 
či vymizí a objevuje se dystonie a později 
extrapyramidový akineticko-rigidní syn-
drom (obr. 5).

Patofyziologický podklad vzniku 
hlavních mentálních symptomů 
nemoci
Jednou z dominantních oblastí určujících 
charakter rozvoje psychopatologických 

projevů u HN jsou podle současných vě-
domostí změny ve třech funkčních okru-
zích striata (především ventrálního) spoje-
ných s určitými oblastmi frontálních laloků 
[56– 58]. Nazývají se podle výchozí oblasti 
kůry frontálních laloků, jež je dále propo-
jena se specifickými oblastmi striata, pal-
lida, substantia nigra a jádry thalamu zpět 
do frontální kůry: dorzolaterální prefron-
tální okruh, laterální orbitofrontální okruh 
a přední cingulátový okruh. Tyto okruhy 
se daří definovat nejen anatomicky, ale též 
funkčně podle značně specifických obrazů 
psychických poruch vznikajících při lézích 
příslušných oblastí frontálních laloků.

Dorzolaterální prefrontální syndrom se 
vyznačuje postižením exekutivních kogni-
tivních funkcí, tj. poruchami cílené čin-
nosti a řešení problému, paměti a učení. 
Orbitofrontální syndrom odpovídá klasic-
kému popisu prefrontálního syndromu 
s dezinhibovaným chováním a emoční la-
bilitou. Přední cingulátový (mediofrontální) 
syndrom je charakterizován výraznou 
apatií až akinetickým mutizmem.

Psychické změny však mohou mít původ 
i mimo tyto striato- frontální okruhy. Dochází 
při nich totiž prakticky vždy i k transmite-

rovým dysbalancím v ascendentních kme-
nových systémech. Ty hrají významnou roli 
v regulaci psychických projevů (serotonin –  
nuclei raphe –  deprese, agrese, anxieta, nor-
adrenalin –  locus coeruleus –  bdění/ spánek, 
pozornost, dopamin –  substantia nigra –  me-
zolimbický a mezokortikální systém –  kogni-
tivní, afektivní, motivační funkce, chování) 
[59]. Změny přední části kaudata, kam vstu-
pují mimo jiné i dráhy z limbického kortexu, 
jsou zřejmě zodpovědné za velké afektivní 
poruchy u Huntingtonovy nemoci. Ventrální 
striatum a nucleus accumbens, podle ně kte-
rých studií oblasti změněné často u schizo-
frenie, jsou postiženy v pozdějším stadiu HN 
(mimo tzv. juvenilní formy nemoci, kde do-
chází k výrazným změnám právě v této ob-
lasti již v počátečních stadiích). Schizoformní 
stavy často skutečně vznikají v časných fá-
zích především juvenilní formy nemoci.

Diagnostika
Diagnózu HN je jednoduché stanovit 
zvláště za situace, kdy známe rodinnou 
anamnézu závažné neuropsychiatrické ne-
moci (např. postižený předek umřel v psy-
chiatrické léčebně) a současně jsou u ak-
tuálního nemocného přítomny dyskinetické 
projevy společně s poruchou chování a ko-
gnitivním deficitem. Takto jednoduchá 
však situace v klinických ambulancích ne-
musí být. Rodinná anamnéza může rela-
tivně často chybět (non-paternita, nein-
formovanost o jednom z rodičů, např. po 
rozvodu předků, nová mutace atd.) či ji 
pacient a rodina v rámci „vytěsnění pro-
blému“ popírá. Také klinický obraz může 
být u jednotlivých pacientů velmi rozdílný, 
závislý na dominanci projevů (jsou rodiny 
s dominující psychiatrickou či neurologic-
kou symptomatikou) a stadiu choroby.

Na možnost HN bychom měli myslet 
vždy, pokud se u dospělého člověka po-
zvolna rozvíjejí změny chování či kogni-
tivní deficit v kombinaci s hybným po-
stižením, nejčastěji choreatického nebo 
dystonického rázu, a to i bez záchytu 
obdobných obtíží v rodinné anamnéze. 
Pokud máme rodinnou anamnézu pozi-
tivní, bereme velmi vážně i drobné změny 
chování, poruchy osobnosti či i jen dis-
krétní poruchy paměti.

Genetický test potvrzuje pouze přítom-
nost mutace –  pozitivita testu u člověka, 
který nemá žádné projevy HN, neznamená 
diagnózu HN, ale pouze přítomnost vlohy 
pro nemoc. Genetický test lze teoreticky 
provést v několika modelových situacích:

Obr. 4. Postižení bazálních ganglií ve velmi časných fázích HN.
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a následuje odběr krve. Za přibližně 
2– 3 týdny se osobně dostaví ke sdělení vý-
sledků. Nutný je doprovod rodinného pří-
slušníka, který není v riziku, nebo jiné blízké 
osoby. Po sdělení pozitivního i negativního 
výsledku zůstává testovaný subjekt a jeho 
rodina ve styku s odborným týmem, je kon-
taktován s pacientskou organizací.

Počet tripletů zjištěných v prediktivním 
testování neumožní spolehlivou predikci 
věku nástupu prvních klinických obtíží –  
většina osob, které onemocní klasic-
kou formou HN, má počet tripletů mezi 
40– 45 a tam predikce nástupu klinických 
projevů podle počtu tripletů není možná, 
vliv modifikujících faktorů může být velmi 
významný (např. osoba s počtem tripletů 
40 může onemocnět dříve než osoba 
s 45 triplety). Existují však snahy ně kte-
rých výzkumníků vytvořit prediktivní ma-
tematické vzorce [63].

Naše zkušenosti s diagnostickým i pre-
diktivním testováním HN jsou shrnuty 
v publikacích Židovské et al [64,65].

V několika posledních letech je možné 
i v ČR pomocí preimplantační genetické 
diagnostiky umožnit párům, kde jedna 
osoba je člověkem v riziku HN, naro-
zení dítěte, které není nositelem mutace 
HN, a to bez nutnosti osoby v riziku kon-
frontovat se se svým genetickým stavem 
(blíže např. http:/ / emedicine.medscape.
com/ article/ 273415– overview).

Diferenciální diagnostika
V následujícím textu se budeme zabý-
vat výlučně problematikou diferenciální 
diagnostiky nemocných, jejichž sympto-
matika je charakteristická pro HN, nic-
méně při genetickém vyšetření mají nor-
mální alelickou kompozici v genu IT 15. 
Nebudeme zde probírat problematiku di-
ferenciální diagnostiky choreatických po-
hybů ani jednotlivé klinické jednotky, 
které se manifestují izolovanou choreou.

Klinický obraz rozvinuté klasické formy 
HN je poměrně charakteristický svými 
hlavními projevy:
1.  Porucha motoriky, především ve smyslu 

generalizovaného dyskinetického cho-
reatického syndromu a poruch volní 
hybnosti.

2.  Široké spektrum behaviorálních pro-
jevů: zejména apatie, iritabilita, de-
prese, obsese, kompulze.

3.  Kognitivní deficit s dominující exeku-
tivní dysfunkcí progredující do těžké 
demence.

Existují dvě nezadatelná práva každého 
člověka v riziku HN, mezi kterými se roz-
hoduje: právo znát a právo neznat svůj 
genetický stav. Nikdo by neměl žadatele 
ovlivňovat, pouze on sám se může roz-
hodnout s plným vědomím závažnosti.

Motivací žadatele o provedení testu 
je obvykle touha po sdělení negativního 
výsledku, tj. že není nositelem mutace. 
Velmi často také žadatel není dostatečně 
informován o charakteru nemoci, pře-
devším o její nevyléčitelnosti a devastu-
jícím rázu. Proto je dodržován tzv. pro-
tokolární postup, který žadateli umožní 
získat potřebné informace a čas na jejich 
zpracování před konečným rozhodnutím. 
Toto doporučení bylo vytvořeno Světovou 
neurologickou federací a Mezinárodní 
asociací na pomoc při HN [61].

Důležité otázky probírané v průběhu 
protokolu jsou: Vím, co chci vědět? Proč 
to chci vědět? Proč to chci vědět právě 
teď? Co chci a co mohu změnit v závis-
losti na výsledku testu? Co je pro a co 
proti provedení testu? Kdo mně pomůže?

Poté, co se lidé v riziku dozvědí o mož-
nosti genetického testování, většina z nich 
si chce ihned nechat provést test. Průběh 
protokolárního postupu toto procento vý-
razně sníží –  test je realizován u 9– 20 % 
původních žadatelů (hlavní důvody jsou: 
strach ze ztráty naděje, obavy před sledo-
váním sama sebe a hledáním prvních pří-
znaků atd.) [62].

Doba protokolárního postupu trvá při-
bližně 10– 12 týdnů. Žadatel vstoupí do 
prvního rozhovoru s klinickým genetikem –  
specialistou, který mu vysvětlí všechny zá-
kladní aspekty nemoci a problematiku pro-
vedení testu. V intervalu mezi vstupním 
rozhovorem a další genetickou konzul-
tací absolvuje neurologické vyšetření u lé-
kaře –  specialisty, který má vyloučit či potvr-
dit eventuální iniciální symptomy choroby 
a také informuje žadatele o nemoci a od-
povídá na jeho dotazy. Následuje genetická 
konzultace, po které žadatel absolvuje psy-
chologické vyšetření. Poté by měl žadatel 
absolvovat psychiatrické vyšetření (opět 
k vyloučení symptomů nemoci a k hodno-
cení duševního stavu v průběhu rozhodo-
vání). Při další genetické konzultaci, opět 
za 3– 4 týdny, hodnotí genetik společně se 
žadatelem jeho motivace, výhody a nevý-
hody provedení testu atd. Pokud žadatel 
absolvuje celý protokol a své rozhodnutí 
nezmění, přijde k závěrečnému pohovoru, 
po kterém podepíše informovaný souhlas, 

Diagnostický (konfirmační) test
Provádí se v případě důvodného klinic-
kého podezření na HN. Test klinickou 
diagnózu potvrdí či vyloučí, a to s jistotou 
téměř 100 %. Pacient vždy musí být infor-
mován, že je odebírána krev na provedení 
genetického testu k vyloučení či potvrzení 
HN, musí s provedením testu souhlasit 
a svůj souhlas písemně potvrdit. Výjimku 
lze provést pouze v případě postižení pa-
cienta takového stupně, který znemož-
ňuje spolupráci.

Osoby v riziku a prediktivní test 
(presymptomatický a prenatální)
Provádí se u doposud zdravých osob v ri-
ziku HN (presymptomatický test), tj. po-
tomků postižené osoby, kteří si přejí znát, 
zda zdědili mutaci, či nikoliv. Dále ji lze 
provádět v průběhu gravidity ženy ne-
mocné, případně pozitivně testované (či 
ženy nemocného nebo pozitivně testo-
vaného partnera), která si přeje znát ge-
netický status svého ještě nenarozeného 
dítěte (prenatální test) z plodové vody 
(amniocentéza, bio psie choria).

Genetické testování osob v riziku HN při-
neslo velké dilema: v důsledku toho, že 
diagnostika HN je zcela spolehlivá a do-
stupná, nicméně zásadnější terapeutické 
možnosti HN chybí, vznikly závažné etické 
problémy: HN je doposud zcela nevyléči-
telné onemocnění devastujícího rázu a dě-
dičného charakteru, které se obvykle projeví 
na vrcholu produktivního věku. V důsledku 
nemoci je člověk postupně vyřazen ze so-
ciálního a pracovního života, trpí celou 
řadou svízelných zdravotních obtíží (jak 
hybných, tak psychických), nemoc zkracuje 
délku jeho života a riziko vzniku nemoci 
předává svým potomkům.

Na jedné straně provedení testu a sdě-
lení výsledku ukončí jeho nejistotu 
a umožní lépe se rozhodovat o budouc-
nosti (uzavření manželství, plánování ro-
dičovství, finanční zabezpečení atd.), na 
druhé straně však při pozitivitě výsledku 
ztrácí naději na zdravý život, je konfronto-
ván s mnoha nepříznivými psychosociál-
ními dopady na svou existenci a s prav-
děpodobností předání vlohy pro nemoc 
svým potomkům [60].

Každý člověk v riziku HN rozhodující se 
o provedení testu, a tedy zjištění přítom-
nosti či absence mutace, je ve velmi těžké 
situaci a za své rozhodnutí nese plnou 
zodpovědnost. Proto není prováděno pre-
symptomatické testování u nezletilých.
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(erytrocyty s abnormálním, ostnatým tva-
rem). Neuroakantocytózám, tj. onemoc-
něním s přítomností akantocytů společně 
s progredující neurologickou symptomati-
kou, je v českém písemnictví věnována pu-
blikace Klempíře et al [73]. Pro ChA jsou 
typické orofaciální dyskineze včetně auto-
mutilace rtů a jazyka, dysartrie, dysfagie, 
poruch dýchání a vokální tiky. V pokroči-
lých stadiích se objevuje tzv. feeding dys-
tonie (jazyk vytlačuje potravu z úst). Ty-
pická je bizarní chůze s trupovou dystonií. 
Až na výjimky je přítomna šlachově okos-
ticová areflexie a neuropatické změny. 
V séru je často zvýšena kreatinkináza, 
laktátdehydrogenáza, alaninaminotrans-
feráza (ALT), aspartátaminotransferáza 
(AST), někdy i gamaglutamyltransferáza 
(GMT) a vždy snížený haptoglobin (mar-
ker hemolýzy akantocytů). Přibližně polo-
vina nemocných trpí častými epileptickými 
záchvaty, kognitivní deteriorací subkorti-
kálního typu a behaviorálními poruchami. 
Progrese onemocnění je individuální.

McLeodův syndrom (MLS) je také ob-
vykle doprovázen přítomností akantocytů 
v periferní krvi. Je to na X chromozom re-
cesivně vázaný, velmi vzácný syndrom [74]. 
Mutace genu XK vede ke snížení tvorby 
Kell antigenů systému krevních skupin lo-
kalizovaných na erytrocytární membráně. 
MLS se manifestuje u mužů, především ve 
3. a 4. dekádě. Může být klinicky shodný 
s ChA. Pro MLS je dále typická přítom-
nost kongestivní či dilatační kardiomyopa-
tie a poruchy srdečního rytmu (fibrilace 
síní, tachyarytmie), hepatosplenomegalie. 
Poruchy hlubokého čití jsou častější než 
u ChA. Makroskopicky významná je atro-
fie caput ncl. caudati na MR.

Neuroferitinopatie je vzácné AD dě-
dičné onemocnění způsobené mutací na 
chromozomu 19 působící v oblasti leh-
kého řetězce feritinu, s následkem depo-
zit železa a feritinu v mozku, s normální 
nebo sníženou hladinou železa v séru 
[75]. Klinické projevy obvykle splňují kri-
téria HF, i když často převažují motorické 
příznaky a kognitivní deficit je méně zá-
važný než u HN [76]. MR mozku obvykle 
odhalí depozita železa (v T2 váženém ob-
razu hyperintenzity v oblasti BG), v po-
kročilých případech také cystickou dege-
neraci ncl. caudatus a putamen. Klinické 
symptomy se u pacientů objeví typicky ve 
věku 40– 60 let.

Friedreichova nemoc (FRDA) patří k nej-
častějším hereditárním ataxiím. Je způso-

ton’s disease like 4, HDL 4) je AD dědičná 
porucha ze skupiny SCA a pravděpo-
dobně je to nejčastější HF v Evropě. Kli-
nické projevy obsahují obvykle HF (kogni-
tivní deficit dle různých prací v cca 80 %, 
choreatické dyskineze v 66 %), v přibližně 
50 % jsou přítomny příznaky postižení 
pyramidové dráhy, dystonické příznaky 
a bradykineze, přitom téměř u 100 % 
pacientů se objevuje progredující cere-
belární ataxie [70]. Na MR nacházíme 
mozečkovou a kortikální atrofii, nález 
ale může být i negativní [71]. Intenzita 
a kombinace symptomů je však vysoce 
variabilní.

Choreoakantocytóza (Levineův- Critch-
leyův syndrom, ChA) je autozomálně re-
cesivně (AR) dědičné onemocnění vázané 
na 9. chromozom [72]. Produktem muto-
vaného genu je abnormní protein chorein. 
ChA se klinicky manifestuje nejčastěji ve 
3. a 4. dekádě. Pro ChA je typická kombi-
nace výskytu choreodystonického dyskine-
tického syndromu, neuropsychiatrických 
změn a nápadné atrofie caput ncl. caudati 
v zobrazovacích metodách. V krevním ob-
razu je typická přítomnost akantocytů 

Pouze 1 % pacientů se symptomatikou 
typickou pro HN není nositelem mutace 
v genu pro huntingtin [66]. Tyto případy 
označujeme jako tzv. huntingtonské fe-
nokopie (HF).

V tab. 1 jsou shrnuty diagnostické mož-
nosti při záchytu HF [67].

Dentato- rubro-pallido- luysianská atro-
fie (DRPLA) je autozomálně dominantně 
(AD) dědičná nemoc [68]. Prevalence 
DRPLA je častější v japonské populaci, v ji-
ných etnických populacích je vzácná [69].
První projevy DRPLA se mohou objevit jak 
v dětství, tak v mladém dospělém i po-
kročilém dospělém věku. V populaci nad 
40 let věku se klinicky prezentují obvykle 
ataxií, choreoatetózou a kognitivním de-
ficitem. U mladých dospělých a adoles-
centů se objevuje ataxie a symptomy 
progresivní myoklonické epilepsie –  myo-
klonus, různé druhy epileptických paro-
xysmů, kognitivní deficit je rovněž příto-
men. DRPLA je na MR charakterizována 
celkovou mozkovou atrofií, ale zejména 
atrofií ncl. caudatus.

SCA- 17 –  spinocerebelární ataxie typ 17
(někdy je také označována jako Hunting-

Tab. 1. Huntigtonské fenokopie.

Hereditární onemocnění

a) obvykle splňující dg. kritéria HF
•  dentato-rubro-pallido-luysianská atrofie (DRPLA)+

•  spinocerebelární ataxie typ 17 (SCA 17) neboli Huntington’s disease like 4
•  choreo-akantocytóza
•  McLeodův syndrom
•  neuroferitinopatie
•  Huntington’s disease like 1+

•  Huntington’s disease like 2+

•  Huntington’s disease like 3+ (počátek v předškolním věku)

b) pouze vzácně splňující klinická kritéria HF
•  spinocerebelární atrofie typu 1, 2, 3
•  Friedreichova nemoc
•  deficit pantotenát-kinázy (PKAN, dříve Hallervordenova-Spatzova nemoc) – počátek 

nemoci v dospělosti je raritní
•  Wilsonova nemoc
•  benigní hereditární chorea

Získané syndromy – pouze velmi vzácně splňující kritéria HF

•  vaskulární postižení mozku 
•  polékové (včetně návykových substancí) dyskineze u nemocných s kognitivním či be-

haviorálním postižením
•  para- a postinfekční postižení (v dospělosti raritní)

+ v podmínkách střední Evropy je výskyt extrémně vzácný až nepravděpodobný
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Neuropsychiatrické poruchy
Prvními projevy HN bývají obvykle změny 
chování a osobnosti [90]. Typické jsou ze-
jména dva scénáře vývoje. V prvním mo-
delovém klinickém obrazu se pomalu ob-
jevuje a rozvíjí nedostatek zájmu o své 
okolí, o potomky a jejich potřeby, o part-
nera či partnerku, o svůj vzhled. Velmi 
charakteristický bývá brzký rozvoj apatie 
(nezávisle na event. přítomnosti deprese), 
emocionálního oploštění [91].

Nemocný člověk začíná selhávat v pra-
covních činnostech, mimo jiné také v dů-
sledku rozvoje kognitivního deficitu –  viz 
níže. Důsledkem tohoto scénáře jsou opa-
kovaná propuštění z práce a propadání se 
v sociálním žebříčku.

Takovýto stav může progredovat i více 
let, než se začnou objevovat drobné cho-
reatické dyskineze, a teprve v této fázi 
bývá chorea obvykle vodítkem k stano-
vení klinické diagnózy a provedení gene-
tického testu.

Druhý klinický scénář začíná také roz-
vojem poruch chování a změnami osob-
nosti, avšak jiného, produktivního typu. 
U pacientů se projevuje zvýšená podráž-
děnost (iritabilita) [92] či úzkostné stavy 
[93]. Pro úzkost nejsou často schopni na-
dále řešit dříve banální úkoly. Rodinní pří-
slušníci si například všimnou úzkostné 
reakce nemocného na běžné a nevý-
znamné události –  pozdní příchod domů; 
rozhodování, co si vzít na sebe; zda při-
jmout pozvání na návštěvu apod. Úz-
kost se u nemocných s HN často a úporně 
projevuje somatoformními obtížemi (bo-
lesti hlavy, zad, zažívací obtíže), které pa-
cienti velmi často sdělují jako dominantní 
problémy.

Typický pro toto stadium je také rozvoj 
deprese, a to u min. 40 % všech případů 
[94], či bipolární afektivní porucha [8]. Zá-
važným problémem této skupiny pacientů 
je suicidalita. Nemocní páchají sebevraždy 
4– 6krát častěji oproti zdravé populaci 

Klinický obraz a průběh
I. Preklinická (prediagnostická) 
stadia nositelů mutace
Fakt, který velmi znesnadňuje přesnější 
stanovení začátku klinické manifestace 
HN, tkví v tom, že objevení se charakteris-
tických symptomů, především choreatic-
kých dyskinezí, předchází, a to i o mnoho 
let, drobné a nespecifické změny cho-
vání [80,81]. Poté se objevují pouze velmi 
drobné kognitivní a hybné symptomy, 
opět nepostačující pro klinickou diagnos-
tiku. Ve studii Kirkwoodové bylo defino-
váno pět základních komponent posti-
žení: okulomotoriky, rychlosti pohybů, 
drobných poruch volní hybnosti, kognitiv-
ních funkcí a reakčních časů [81]. Zajíma-
vým zjištěním je také specifická neschop-
nost rozeznávat výrazy obličeje nejen 
u nemocných s HN, ale i u nositelů mu-
tace HN [82– 84].

Období, ve kterém lze pozorovat výše 
popsané symptomy, může trvat řadu let 
předcházejících manifestaci a stanovení 
diagnózy HN [85– 87].

Obdobné výsledky byly zjištěny i ve studii 
s funkční magnetickou rezonancí u osob 
v riziku HN [88], kdy byly patrny změny 
ještě před klinickou manifestací HN.

II. Klinické projevy HN
V tab. 2 a 3 jsou vyjmenovány hlavní kli-
nické projevy HN.

Klasická forma HN
Klasická forma HN je nejčastější (cca 90 % 
všech případů). První příznaky se obje-
vují mezi 35.– 50. rokem věku. Jejich cha-
rakter a kombinace mohou být velmi 
různorodé.

bena expanzí tripletu GAA na 9. chromo-
zomu. Podle kritérií Quebec Cooperative 
Study [77], která však zhruba 25 % pa-
cientů nesplňuje, se FRDA projevuje ata-
xií osovou i končetinovou, dále může 
být dysartrie, ztráta vibračního čití a ab-
normální oční pohyby. Objevuje se však 
i chorea, v ně kte rých případech dokonce 
zcela bez cerebelární symptomatiky [78]! 
FRDA začíná obvykle v dětském věku, ale 
popisován je i vznik klinických obtíží až 
v dospělém věku. U těchto pacientů jsou 
méně časté sfinkterové poruchy či kar-
diomyopatie [79].

Návrh základního 
diferenciálnědiagnostického 
postupu u suspektní HF [67]:
1.  Anamnéza, objektivní neurologické vy-

šetření, orientační psychologické vyšet-
ření (detekce změn kognice, chování), 
event. psychologické a psychiatrické 
vyšetření.

2.  Zhodnocení, zda pacient splňuje dg. 
kritéria pro huntingtonskou fenokopii.

3.  CT či MR vyšetření, vyšetření mutace 
pro HN.

4A.  V případě nálezu atrofie caput ncl. 
caudati v CT či MR obrazu:

• zopakovat vyšetření mutace pro HN 
z nezávislého vzorku;

• vyšetření akantocytů, jaterních testů, 
kreatinkinázy a EMG k vyloučení ChA 
a MLS;

• vyšetření mutace pro SCA 17 
(v ČR zatím nedostupné).

4B.  V případě nálezu normální velikosti 
caput ncl. caudati v CT či MR obrazu:

• u osob mladších 45 let vyloučit Wilso-
novu nemoc, SCA 1, 2, 3 a FRDA.

Tab. 2. Neurologické symptomy Huntingtonovy nemoci [89].

Časté symptomy Méně časté symptomy (mimo juvenilní formu)

poruchy volní hybnosti  epileptické paroxysmy
chorea cerebellární symptomy
dystonie známky léze pyramidové dráhy
rigidita myoklonus
bradykineze, hypokineze, akineze 
poruchy chůze 
poruchy hybnosti očí 
dysartrie 
dysfagie, hyperfagie 
kachexie 
inkontinence 
poruchy spánku

Tab. 3. Psychopatologické pří-
znaky Huntingtonovy nemoci [89].

•  poruchy osobnosti a změny chování 
•  afektivní poruchy
•  úzkostné poruchy (anxieta, obsese, 

kompulze)
•  psychotické symptomy
•  kognitivní deficity a demence
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Motorické poruchy
Chorea je považována za esenciální pro-
jev HN a na základě její přítomnosti se 
velmi často teprve začne zvažovat tato 
diagnóza. Z časového hlediska rozvoje HN 
je však chorea přeceňovaným příznakem 
pro diagnostiku, protože její objevení se 
je relativně pozdním projevem –  obvykle 
nastupuje až po více letech rozvoje psy-
chopatologie –  takže správná diagnóza je 
obvykle stanovena s velkým zpožděním 
a je velmi obtížné určit přesněji skutečnou 
dobu počátku choroby.

Choreatické dyskineze jsou mimovolní, 
rychlé, nepravidelné a nestereotypní po-
hyby v náhodné distribuci, a to jak ko-
řenového, tak i akrálního svalstva. Mezi 
typické choreatické projevy patří ne-
schopnost udržet vyplazený jazyk v klidu 
(nemocný člověk jej mimovolně zatahuje 
zpět do úst –  tzv. příznak jazyka), nepra-
videlné povolování a svírání při stisku ruky 
(tzv. příznak dojičky), grimasování v obli-
čeji a typická kolébavá až taneční chůze. 
Mírná chorea, např. typické drobné po-
hyby prstů napodobující jakoby hru na 
klavír, často ujde pozornosti, považují se 
za obecné projevy psychomotorického 
neklidu. Chorea bývá i z terapeutického 
hlediska přeceňována –  nebývá obvykle 
tím nejvíce invalidizujícím hybným proje-
vem, na rozdíl od poruchy volních pohybů 
a dystonie. Někdy však dosahuje skutečně 
invalidizující tíže.

Chorea v průběhu nemoci individuálně 
rychle progreduje, posléze však spon-
tánně snižuje svou intenzitu a přechází 
v dystonii a později v akinezi.

Ještě významnější poruchou hybnosti, 
než jsou choreatické dyskineze, je od čas-
ných stadií pozvolna progredující ztráta 
volní hybnosti –  především ta je zodpo-
vědná za motorické selhávání v mnoha 
základních denních aktivitách.

Porucha volních pohybů je v klinické 
praxi velmi podceňovaný projev, přispívá 
však zásadním způsobem k invalidizaci 
pacienta. Nešikovnost, hybné zpomalení 
a porucha koordinace pohybů, ať již hor-
ních končetin při cílené činnosti či celého 
těla při koordinaci chůzového stereotypu, 
nejsou důsledky dyskinezí, ale samostat-
nou poruchou. Na rozdíl od dyskine-
tických projevů porucha volní hybnosti 
souvisí s progresí a délkou nemoci a také 
s kognitivní deteriorací [103]. Mecha-
nizmy poruch volní hybnosti nejsou dopo-
sud podrobně prozkoumány. 

zemi [100]. Pokles kognitivních funkcí 
u HN není globální ani rovnoměrně pro-
gredující a rychlost rozvoje demence je in-
dividuální. V časných stadiích HN domi-
nují izolované kognitivní deficity, zejména 
poruchy exekutivních funkcí, pozornosti, 
procesu učení, paměti a změny psycho-
motorického tempa. Občas lze pozorovat 
i dlouhodobý stacionární charakter. Míra 
kognitivní deteriorace nemusí být přímo 
úměrná behaviorálním ani neurologickým 
symptomům.

Z paměti je nejvíce postižena pracovní 
a krátkodobá paměť. Dlouhodobá paměť 
je poměrně dlouho a dobře zachována. 
Pro postižení bazálních ganglií obecně 
(tedy i u HN) jsou typické především poru-
chy procedurální paměti (nevědomé učení 
motorickým dovednostem –  řízení auta, 
chůze apod.). U HN není výrazně narušeno 
skladování informace v paměti, ale její vy-
bavení, které lze usnadnit znovupoznáním 
(rekognicí), nápovědou (reprodukce s ná-
povědou) nebo vytvářením asociací.

Poruchy paměti jsou podmíněny i tzv. 
exekutivní dysfunkcí (neschopnost tvorby 
konceptu jednání, plánování, poruše-
nou kontrolou průběhu určitého výkonu 
a jeho časové struktury a zároveň sníže-
nou schopností rychlé změny aktuální čin-
nosti dle zevních požadavků). Exekutivní 
funkce jsou nepostradatelné i pro výběr 
podstatných informací, jejich uložení 
a volné vybavení z paměti. Je to přede-
vším porucha exekutivních funkcí, která 
dominuje již od časných stadií HN, a ne-
mocní jsou především proto již velmi brzy 
v rámci rozvoje HN závažně invalidizováni 
a neschopni soustavné pracovní činnosti.

S progresí HN se objevuje demence –  
globální úbytek kognitivních funkcí nepři-
měřený věku, který interferuje s denními 
aktivitami subjektu. Pro HN je typická de-
mence tzv. subkortikálního typu, u které 
dominují poruchy exekutivních funkcí, 
změny psychomotorického tempa, poru-
chy chování (iritabilita, apatie, obsedant-
ně-kompulzivní projevy apod.), nálady 
(deprese) a úzkostné projevy. Na rozdíl od 
demence kortikálního typu (např. u Al-
zheimerovy nemoci) jsou fatické, prak-
tické a gnostické funkce u HN relativně 
zachovány [101]. S další progresí kogni-
tivní deteriorace jsou však výrazně posti-
ženy i kortikální funkce.

Podrobněji o psychických změnách u HN
v českém písemnictví viz práce Rotha 
a Klempíře [102].

[95]. Ně kte ré údaje hovoří v této skupině 
pacientů o prevalenci sebevražedného 
jednání dosahující až 13 %. Je nutné zdů-
raznit, že suicidální chování hrozí v kte-
rémkoliv stadiu HN, a to i v případě, že 
dosud nebyla nemoc diagnostikována.

Prvními projevy mohou být také např. 
žárlivecké projevy či rysy podezřívavosti. Po-
měrně často také vidíme obsedantní myš-
lenky a kompuzivní jednání a perseverace 
[96,97]. Občas lze u osob s HN v časných 
fázích pozorovat i problémy spojené s hy-
persexualitou, případně s ní spojené pro-
jevy agresivity, promiskuity nebo sexuálně 
provokativního chování, avšak častěj-
ším problémem nemocných je impotence 
[98]. V počátku HN se může také obje-
vit i drobná kriminalita (např. krádeže) či 
problémy s alkoholem [99]. Okolí tyto jevy 
vnímá jako „bezcharakterní“ projevy, jde 
však již o chorobné změny. Agresivita ver-
bální i brachiální se častěji projevuje u těch 
pacientů, kteří k ní měli sklon po celý život. 
Velmi často je namířena jen vůči nejbližším 
rodinným příslušníkům. Predispoziční sym-
ptomy pro agresivní chování jsou přede-
vším anxieta, depresivní a psychotické sym-
ptomy, obsedantně-kompulzivní porucha, 
deliriózní stavy. Provokující faktor bývá často 
psychosociální stres navozený změnou pro-
středí, zadáním více úkolů v krátkém čase, 
pocitem neschopnosti vyplývajícím z nedo-
konalého rozumění řeči, potížemi s běž-
nými úkoly či konfliktem s autoritami.

V důsledku tohoto scénáře rozvoje cho-
robných změn dochází v rodinách nemoc-
ných k rozvodům, k odebrání dětí z péče 
atd. Někdy teprve až po více letech se ob-
jeví další klinické projevy HN vedoucí ex 
post k přiřazení výše popsaných projevů 
k diagnóze.

Kdykoliv v průběhu rozvoje HN se mohou 
objevit také psychotické projevy [97].

U HN je častým dominujícím rysem psy-
chotického stavu generalizované para-
noidní nastavení (bludy) spojené s iritabi-
litou a agresivním chováním. Halucinace 
jsou poměrně vzácnější.

Častým a pro HN obecně typickým sym-
ptomem je ztráta náhledu nemoci půso-
bící problémy, zejména pokud nemocný 
chce nadále pokračovat v činnostech, 
které už není schopen zvládnout (např. ří-
zení auta, nakládání s financemi).

Kognitivní poruchy
Drobné kognitivní změny předcházej často 
typickému klinickému obrazu s dyskine-

proLékaře.cz | 4.4.2026



116

HUNTINGTONOVA NEMOC

Cesk Slov Ne urol N 2010; 73/ 106(2): 107–123

Obvykle nepůsobí závažné postižení zá-
kladních denních aktivit a nemocní jsou 
po motorické stránce dlouho soběstační. 
Výraznější demence se obvykle neroz-
víjí, izolované kognitivní deficity však jsou 
přítomny (zejména poruchy pozornosti 
a volného vybavení krátkodobé paměti, 
dysexekutivní syndrom). Z behaviorálních 
poruch se nejčastěji objevují apatie, de-
prese či iritabilita.

Terapie
Kauzální terapie HN t. č. neexistuje. Také 
zpomalení progrese nemoci není možné. 
Ně kte rým ze symptomů nemoci však lze 
účinně farmakologickou a psycho- so-
ciální intervencí čelit. Farmakologická 
léčba ně kte rých symptomů přináší vel-
kou úlevu a zlepšení kvality života nejen 
nemocným, ale i pečovatelům a rodin-
ným příslušníkům (např. terapie agresi-
vity, psychotických projevů atd.). Moderní 
a komplexní terapie HN však vyžaduje 
multidisciplinární tým, obvykle pod ve-
dením zkušeného neurologa, psychiatra 
nebo klinického genetika zabývajícího se 
dlouhodobě HN. V týmu by mimo tyto 
profese měli být také psycholog, fyziote-
rapeut, sociální pracovník, ergoterapeut, 
logoped, nutriční specialista, zkušená 
zdravotní sestra atd.

Pro reprezentativní přehled všech far-
makologických studií, které byly prove-
deny u HN, odkazujeme na vyčerpávající 
metaanalýzu Bonelliho a Wenninga [105] 
a v českém písemnictví na souhrnnou pu-
blikaci Rotha, Klempíře a Uhrové [106].

Terapie motorických poruch
a) Dyskinetický syndrom 
(chorea, dystonie)
Při léčbě chorey nesmíme zapomínat, že 
stres choreatické dyskineze zvyšuje, a tedy 
hodnocení v ambulanci lékaře nemusí od-
povídat běžné intenzitě dyskinezí. V kaž-
dém případě je nutné respektovat zásadu, 
že léčit máme až choreu, která negativně 
ovlivňuje, invalidizuje svého nositele.

Antipsychotika (neuroleptika) blokádou 
postsynaptických dopaminových recep-
torů ve striatu tlumí dyskineze. Typická 
antipsychotika tlumí choreatické dyski-
neze účinněji než atypická, nicméně mají 
i vyšší procento závažných nežádoucích 
efektů. Jsou to především sedace, apatie, 
zpomalení psychomotorického tempa, 
posturální instabilita s pády, dysfagie, dys-
artrie a event. indukce polékového par-

tíži dyskinez. Předpokládá se účast de-
generace laterálních jader hypothalamu. 
Časná kachektizace je spojena s horší pro-
gnózou nemoci.

Zvláštním fenoménem je také velmi 
charakteristický výraz obličeje u HN: 
emoční oploštěnost, prázdnost pohledu 
spojená s výrazem lehké omrzelosti až 
znechucení. 

Pacient se po zhruba 10– 15 letech roz-
voje všech výše popsaných projevu ne-
moci (průběh však bývá individuální) 
stává závislým na péči okolí a umírá po 
cca 20 letech rozvoje HN v marantickém 
stavu, většinou na komplikace základní 
nemoci: infekce, dekubity atd.

Podrobněji o hybných poruchách u HN 
v českém písemnictví viz publikace Rotha 
[89]. 

 
Juvenilní forma HN 
Tato forma nemoci začíná před 20. rokem 
věku a vzniká u cca 5 % všech případů HN. 
Asi v 1– 2 % všech případů dochází do-
konce k manifestaci před 10. rokem věku. 
Velmi časný počátek HN je obvykle spojen 
s paternálním přenosem –  viz Klinická ge-
netika. Jako první se objevují poruchy cho-
vání, relativně často jsou přítomny psycho-
tické příznaky a rychle se rozvíjí demence. 
Choreatické dyskineze obvykle nejsou pa-
trné a dominuje rigidita a bradykineze 
(tzv. primární Westphalova varianta). Mezi 
časté projevy patří také dystonie, myo-
klonus a pyramidové příznaky. Až u po-
loviny nemocných se objevují epileptické 
paroxysmy různého typu. V pokročilých 
stadiích dochází k těžké dysartrii a dysfa-
gii. Progrese obtíží vede rychle k nesobě-
stačnosti, k závislosti na péči okolí. Doba 
přežití je kratší než u klasické formy, cca 
10 let od prvních projevů [104].

Forma HN s pozdním počátkem 
Tato forma nemoci se manifestuje o osob 
starších 60 let. Jedná se o cca 5 % všech 
případů HN. Počátek po 70. roce věku je 
výjimečný, lze předpokládat, že drobné 
symptomy byly již přítomny dlouho před-
tím, a pouze nebyly rozpoznány. Tato 
forma nemoci má pomalý průběh a ne-
mocní se mohou dožít průměrného věku 
zdravé populace. Hlavním příznakem jsou 
mimovolní pohyby typu chorey, a to pře-
devším cirkumorálně (tzv. senilní chorea 
je určitě v části případů zapříčiněna ne-
diagnostikovanou HN s pozdním počát-
kem), mohu však být i generalizované. 

Dystonie (přetrvávající svalové stahy pů-
sobící kroucení a opakované pohyby nebo 
abnormální postavení postižených částí 
těla) se objevuje obvykle v středně pokro-
čilých stadiích klasické formy HN. Často se 
např. trupová dystonie stává zdrojem vý-
znamné poruchy chůze.

Mimo choreu a dystonii lze u ně kte rých 
nemocných také pozorovat myoklonus 
(mimovolní, rychlý a krátce trvající svalový 
záškub).

Těžký, generalizovaný parkinsonský 
syndrom se objevuje až v pozdních sta-
diích HN (tzv. sekundární Westphalova 
varianta –  tj. imobilita bez dyskinezí). 
Nemocní jsou pak zcela imobilní a do-
chází k sekundárním komplikacím (deku-
bity, infekty). Rigidita však bývá přítomna 
u mnoha nemocných již ve středních sta-
diích HN, mimo jiné i v důsledku terapie 
antipsychotiky.

Poruchy chůze jsou závažné projevy vý-
razně horšící kvalitu života. Rozvíjejí se ob-
vykle ve středních stadiích nemoci. Obje-
vuje se „rozházená“ chůze o široké bázi, 
rušená náhlými mimovolními pohyby, ale 
pády jsou vzácné. V pozdějších stadiích 
se pády objevují častěji s narůstající dys-
tonií, bradykinezí, rigiditou a posturální 
instabilitou.

Dysartrie je velmi častým projevem ne-
moci. Obvykle se porucha řeči rozvíjí ve 
středních a pozdních stadiích nemoci, 
může se však objevit i v prvních létech. Po-
stupem nemoci progreduje a řeč se často 
stává zcela nesrozumitelnou. Charakteris-
tická je explozivní a sakadovaná řeč, tzv. 
hyperkinetická dysartrie. Občas lze pozo-
rovat i mimovolně vzniklé zvuky typu bru-
čení nebo povzdechů, které přerušují řeč.

Závažným problémem je dysfagie, která 
zejména pro pacienty v pokročilých sta-
diích nemoci může mít fatální následky. 
Je nutno aktivně pátrat po problémech 
s polykáním tekuté a tuhé stravy, po kašli, 
teplotách a recidivujících zánětech dýcha-
cích cest (aspirace!). Aspirace jsou často 
dlouho klinicky němé. Vzácně lze pozo-
rovat i tzv. hyperfagii, tj. polykání neroz-
kousaných velkých soust, snad pod vlivem 
nekontrolovatelného pocitu hladu, kdy 
hrozí udušení pacienta.

Postupná kachektizace většiny pacientů 
je typickým rysem pokročilých stadií ne-
moci a nemusí být spojena s nápadným 
úbytkem chuti k jídlu a problémy s běž-
ným příjmem potravy. Váhový úbytek 
nelze uspokojivě vysvětlit a neodpovídá 
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Terapie psychiatrických poruch 
a) Změny osobnosti a poruchy 
chování
Jejich terapie bývá obtížná a vzhledem 
k časté velmi špatné compliance nemoc-
ných (spolu s obvyklou ztrátou náhledu 
na své chování) zejména psychotera-
peutické snahy selhávají.

Velmi naléhavým problémem je pře-
devším iritabilita a agresivita. Ve farma-
koterapii pro akutní zklidnění využíváme 
benzodiazepiny a poté především aty-
pická antipsychotika (risperidon, olanza-
pin, quetiapin) či využíváme efektu vyšší 
dávky již nasazených základních anti psy-
chotik pro dyskinetický syndrom. Uži-
tečné preparáty v prevenci iritability jsou 
podle naší zkušenosti také valproát (do 
1 000 mg/ den), sertralin (do 150 mg/ den) 
či jiná antidepresiva typu SSRI. V pří-
padě závažné hypersexuality či dokonce 
sexuální agresivity je možné přistoupit 
k podávání antiadrogenních preparátů 
(medroxyprogesteron).

Projevy apatie a abulie jsou špatně tera-
peuticky ovlivnitelné. Máme málo zkuše-
ností v léčbě apatie, nicméně ani s antide-
presivy, s metylfenidátem ani s modafinilem 
jsme neučinili příznivé zkušeností.

U mnoha změn osobnosti a poruch cho-
vání však neexistuje účinná farmakotera-
pie. Hlavní význam tkví v těsné spolupráci 
odborného týmu s rodinou. Velkou po-
zornost je nutné věnovat edukaci, zacvi-
čení a samozřejmě i podpoře pečovatelů. 

b) Úzkostné projevy 
Léčebně lze použít po přechodnou dobu 
krátkodobě působící benzodiazepiny, na 
delší, udržovací léčbu jsou vhodná antide-
presiva typu SSRI.

 
c) Afektivní poruchy
V léčbě deprese u HN chybí jakékoliv dvojitě 
zaslepené kontrolované studie. V časných 
stadiích nemoci, kdy není ještě přítomen vý-
raznější deficit kognitivních schopností, je 
vhodná podpůrná psychoterapie a edukace 
pacientů. V současnosti používáme jako an-
tidepresiva první volby SSRI. Pokud je pří-
tomna insomnie, máme příznivé zkušenosti 
s mirtazapinem, a protože mnoho nemoc-
ných s HN progresivně hubne, lze využít 
i vedlejší účinky mirtazapinu –  zvýšené chutí 
k jídlu a přibývání na hmotnosti. Při domi-
nující apatii a stavech se sníženou ener-
gií a aktivitou lze občas pozorovat příznivý 
efekt bupropionu. Pokud jsou přítomny 

b) Akineze, rigidita
Při primární Westphalově variantě HN se 
objevuje akineze a rigidita, někdy s pří-
měsí dystonie. Zde lze alespoň částečně 
hybný stav zlepšit pomocí levodopa (po-
malu zvyšovat až do maximální dávky cca 
1 000 mg/ den), můžeme však indukovat 
choreatické dyskineze či psychotický stav. 
Často opět užitečný bývá i amantadin. 
S agonisty dopaminu v této indikaci ne-
máme zkušenosti.

c) Porucha chůze a posturální 
instabilita
Typická antipsychotika obecně tyto pro-
jevy zhoršují. Naše zkušenost ale je, že 
malé dávky atypických antipsychotik, 
např. risperidonu, mohou přechodně sta-
bilitu a chůzi zlepšit. Výrazné zlepšení sta-
bility chůze pozorujeme občas po nasa-
zení amantadinu.

V posledních letech se objevují publi-
kace, které dokazují, že i přes progresivní 
a fatální průběh HN mohou nemocní pro-
fitovat z nácviku aktivit všedního dne. Do-
poručuje se začít s nácvikem kompenzač-
ních strategií ve stadiích, kdy je pacient 
ještě schopen se je dobře naučit tak, aby 
tyto naučené schopnosti mohl co nej-
déle využívat v pokročilých stadiích. Práce 
se soustředí na poruchy stability, chůze 
a prevence pádů [107,108]. Naše zkuše-
nosti jsou zatím spíše kazuistického rázu.

d) Porucha kontroly volních pohybů
Porucha koordinace a funkčnosti cílených 
pohybů je snad nejzávažnějším motoric-
kým projevem HN, i když bývá v lékařském 
hodnocení velmi často opomíjena –  skrývá 
se za více nápadné dyskinetické poruchy 
hybnosti, především však ona invalidizuje 
své nositele. Nejenže neexistují klinické stu-
die, bohužel nemáme k dispozici ani žádné 
empiricky ověřené úspěšné terapeutické 
postupy. Teprve v posledních letech se ob-
jevují specifické fyzioterapeutické meto-
diky snažící se oddálit nástup invalidizace 
a zlepšit stávající schopnosti nemocných 
[107,108]. Objevují se také první práce 
mapující možnosti logopedie, tréninku po-
lykání, ergoterapie atd.

e) Epileptické paroxyzmy
Objevují se především u dětí a adoles-
centů trpících HN. Léčba se nijak neliší 
od běžných postupů v epileptologii, léky 
první volby bývají valproát či lamotrigin 
v běžných terapeutických dávkách.

kinsonského syndromu či akutních a tar-
divních dyskinezí. Antipsychotika u HN 
však mohou příznivě ovlivnit také iritabi-
litu, agresi a psychotické příznaky, nutno 
však mít na vědomí, že výrazně zhoršují 
apatii, častou symptomatiku u HN.

V současné době používáme v našem 
centru jako antichoreatická léčiva 1. volby 
tiaprid (pomalu stoupat od 50 mg na noc 
až do maximální celkové dávky 600 mg 
rozděleně ve třech denních dávkách) či ri-
speridon (pomalu stoupat od 0,5 mg na 
noc, do 4– 6 mg ve dvou denních dáv-
kách). Při neefektivitě těchto dávek či 
vedlejších účincích zkoušíme dále např. 
sulpirid, melperon či olanzapin, teprve 
poté nasazujeme klasická antipsychotika, 
např. haloperidol (0,5– 1 mg/ den, max. 
10 mg/ den) anebo jiné farmakologické 
skupiny (viz níže).

Presynapticky působící léky na dopa-
minových synapsích (tzv. depletory dopa-
minu –  reserpin a tetrabenazin) byly u cho-
reatických dyskinezí také zkoušeny a měly 
dobrý efekt. U tetrabenazinu v dávkách do 
150– 200 mg/ den nebývají přítomny ně kte ré 
komplikace antipsychotik. Jeho použití však 
na druhou stranu dosti často indukuje zá-
važné deprese a parkinsonský syndrom. 
V České republice není tetrabenazin do-
stupný, je nutno jej speciálně dovážet v sys-
tému tzv. sirotčích léků a je poměrně drahý.

Ně kte ré GABAergní léky tlumí poměrně 
účinně dyskineze, jejich nevýhodou však je 
často nutná eskalace dávek v průběhu te-
rapie, vznik závislosti, posturální instabilita 
a sedace. Nejlepší účinky podle našich zku-
šeností pozorujeme u klonazepamu. Málo-
kdy stoupáme na více než na 2– 4 mg/ den 
rozděleně do tří denních dávek.

Pokud se chorea začne měnit v dystonii 
či dokonce v akinezi, je na místě přede-
vším postupně antipsychotika snižovat či 
přímo vysadit (pokud je to ovšem možné 
z hlediska event. psychotických sym-
ptomů), protože antipsychotika mohou 
jak dystonii, tak akinezi u HN zhoršit.

V indikaci choreodystonie či dystonie 
u HN v našem centru používáme s dobrým 
efektem amantadinsulfát, který může zlep-
šit i posturální instabilitu. Obvykle stoupáme 
pomalu až do dávky 400– 500 mg denně, 
rozděleně do ranní a polední dávky. U osob 
s těžkým kognitivním deficitem či psycho-
tickými projevy však můžeme amantadi-
nem indukovat delirium či psychotický stav, 
u mužů s hypertrofií prostaty občas také re-
tenci moči.
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liš pozdě. Ti zajišťují umělou výživu a pre-
skripci (jejich seznam lze najít na www.
skvimp.cz). Váhový přírůstek může být 
také potencován vedlejšími účinky sym-
ptomatické terapie HN (zejména mirtaza-
pin, valproát a antipsychotika).

Terminální stavy
Přístup k nemocným v terminálních stadiích 
HN je definován zásadami humánního pří-
stupu, snahou o důstojnost a zmírňování 
utrpení. Tlumení bolestí, dostatečná hyd-
ratace a výživa, prevence dekubitů a aspi-
race, umožnění kontaktu s rodinou jsou 
teoreticky samozřejmostí, obvyklá praxe 
v ČR je však frustrující. V současnosti se 
v ně kte rých, především anglických cent-
rech klade velký důraz na informovanost 
nemocných již v časných stadiích o problé-
mech pozdních fází nemoci, aby měli mož-
nost aktivně se rozhodnout o použití např. 
PEG či pro podávání antibio tik v terminál-
ních stavech atd. [110].

Hledání experimentální 
a (semi)kauzální léčby
Jak již bylo řečeno, současné možnosti te-
rapie HN jsou čistě symptomatické a nee-
xistuje žádný postup umožňující zpomalit, 
zastavit či dokonce zvrátit vývoj chorob-
ných změn.

Současný výzkum se soustřeďuje na 
ovlivnění celé řady faktorů hrajících roli 
v procesu neurodegenerace, především 
v procesech tvorby abnormního proteinu, 
jeho agregace a poruchy eliminace (cha-
perony, systém kaspáz, ubikvitin-pro-
teazomový systém, transkripční faktory).

Ně kte ré studie jsou zaměřeny na mož-
nost přímého ovlivnění exprese hunting-
tinu pomocí tzv. antisense nukleotidů 
či techniky siRNA. Jiné studie zkoumají 
preparáty ovlivňující agregaci proteinů 
a funkci chaperonů –  např. trehalóza, gel-
danamycin či rapamycin. Zkouší se také 

(tab. 4) [106]. Při poklesu tělesné hmot-
nosti musíme zjistit její skutečnou příčinu 
(nechutenství, dysfagie, nevhodný jídelní-
ček a stravovací návyky, neurologické, ko-
gnitivní a behaviorální poruchy, jiné ko-
morbidity, nežádoucí účinky medikace, 
sociální a ekonomický status). V rozpo-
znání malnutrice a její etiologie mohou 
napomoci laboratorní vyšetření (např. sní-
žené hodnoty především celkové bílko-
viny, albuminu, prealbuminu, cholineste-
rázy či transferinu).

Pacienti i pečovatelé musí být informo-
váni o zásadách stravování při dysfagii: pří-
prava jídla na malé kousky, správná konzis-
tence (nejlépe se polyká hustota jogurtu, 
zapíjení soust, event. zahuštění tekutin, 
např. pomocí přípravků z kukuřičného 
škrobu / Nutilis/ , vzpřímený sed při jídle atd.) 
a první pomoci při dušení. Velký význam 
má také kvalitní stomatologická a dentální 
péče. Na diagnostice a terapii dysfagie by 
se měl podílet logoped –  specialista, který 
rozhodne o event. dalších vyšetřeních (rtg 
plic, polykací akt, video fluoroskopie). Kva-
litní informace o logopedii a dysfagii u HN 
jsou dostupné např. na internetové adrese 
www.huntington.cz.

Při včasném záchytu váhového úbytku 
může pomoci edukace pacienta a pečova-
telů. Pokud to nestačí, je indikována do-
plňková perorální výživa (tzv. sipping –  
upíjení vysokoenergetických přípravků). 
V případě neúspěchu pacient je převeden 
na plnou enterální výživu. U nemocných 
se závažnou dysfagií nebo nemožným ne-
dostatečným perorálním příjmem krátko-
době může být zavedena nazogastrická 
sonda a při dlouhodobých obtížích perku-
tánní gastrostomie (PEG). Z naší zkušenosti 
je zřetelné, že správná a včasná indikace 
nutriční podpory včetně PEG vede ke zlep-
šení kvality života v pozdních stadiích HN.

Pacient s HN se však dostává do péče 
klinických nutricionistů (pokud vůbec) pří-

u pacienta známky bipolární afektivní poru-
chy, indikujeme tymoprofylaktickou léčbu. 
Nedoporučuje se však podávat litium (riziko 
intoxikace při časté dehydrataci nemoc-
ných) a za vhodnější je považováno užití val-
proátu či lamotriginu.

V situacích, kdy je depresivní porucha 
doprovázena psychotickými stavy, jsou 
doporučovány v akutním stadiu kombi-
nace antidepresiv a nízkých dávek aty-
pických antipsychotik (např. olanzapinu, 
quetiapinu), event. v rezistentních přípa-
dech lze využít i elektrokonvulzivní terapii.

U nemocných trpících HN můžeme po-
zorovat výrazný terapeutický efekt, ale 
také častější výskyt vedlejších příznaků 
terapie (zejména agitace, akatízie a deli-
riózní stavy). Jako iniciální dávku antide-
presiva je proto vhodné použít polovinu 
doporučené běžné denní dávky. 

 
d) Psychotická symptomatika
Psychotické stavy jsou indikací k okamži-
tému zahájení terapie, tedy podávání an-
tipsychotik. Léčbou volby jsou opět aty-
pická antipsychotika (risperidon, quetia-
pin, olanzapin). Kombinaci více anti psy-
chotik se vyhýbáme.

e) Obsedantně-kompulzivní porucha
V terapii je dosahováno dobrého efektu 
klomipraminem či antidepresivy typu 
SSRI, relativně nejlepší zkušenosti máme 
se sertralinem či paroxetinem. Lze zkusit 
i kombinaci s malou dávkou olanzapinu. 
Těžké obsedantně-kompulzivní projevy 
u ně kte rých našich pacientů ale vzdorují 
všem léčebným snahám.

f) Izolované kognitivní deficity 
a demence 
V současné době nejsou k dispozici účinné 
terapeutické postupy, jež dávají naději 
zpomalit či zastavit progresivní ztrátu ko-
gnitivních schopností. Podpůrná psychote-
rapie, aktivizace nemocných např. formou 
ergoterapie, kognitivní trénink a sociální 
podpora pomáhá udržet déle komunikaci 
a běžné denní aktivity pacienta. Kognitiva 
bohužel nepomáhají [109].

Změny celkového stavu
Váhový úbytek u HN
Nemocný s HN, který hubne, vyžaduje cca 
dvojnásobek běžného kalorického příjmu 
zdravé osoby (4– 5000 kcal/ den). Proto je 
nutné již při prvním kontaktu s pacien-
tem sledovat rizikové faktory malnutrice 

Tab. 4. Klinicky významné ukazatele rizika rozvoje malnutrice [106].

•  chybí příjem stravy déle než 7 dnů
•  příjem potravy < 70 % potřeb > 10 dní (při pochybách indikovat vyhodnocení 

jídelníčku)
•  pokles tělesné hmotnosti > 10 % za posledních 6 měsíců
•  pokles tělesné hmotnosti > 5 % za poslední 1 měsíc
•  pokles tělesné hmotnosti > 20 % absolutně
•  jakýkoli pokles tělesné hmotnosti při BMI < 18,5
•  nelze přijímat výživu v dostatečném množství a kvalitě: dysfagie, demence, osamoce-

nost, nouze atd. (při pochybách indikovat vyhodnocení jídelníčku)
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chování, k výbuchům agresivity vůči ne-
mocnému atd. [114]. Téma HN v rodině 
je často tabu a nesmí se o něm hovořit na 
veřejnosti ani uvnitř širší rodiny. Partneři, 
stejně jako osoby v riziku, popisují svůj 
stav jako „permanentní smutek“. Často 
je nutné i u nich léčebně zasáhnout.

Právě z těchto důvodů vznikají svépo-
mocné podpůrné organizace na celém 
světě (např. Mezinárodní huntingtonská 
asociace –  International Huntington Asso-
ciation). U nás existuje od roku 1991 Spo-
lečnost pro pomoc při Huntingtonově cho-
robě. Jako hlavní cíle si klade všestrannou 
podporu a pomoc pacientům a jejich rodi-
nám, zlepšení informovanosti rodin, odbor-
níků a veřejnosti, zlepšení péče o pacienty 
a rodiny a vybudování potřebných služeb.

Závěrem je nutné upozornit na exis-
tenci mezinárodních výzkumných orga-
nizací zabývajících se specificky proble-
matikou HN. V USA to je Huntington 
Study Group a v Evropě před několika lety 
vznikla European Huntington’s Disease 
Network, jejíž součástí je i Česká repub-
lika. Mezinárodní, multicentrický výzkum 
umožní v budoucích letech nepochybně 
získat významné etiopatogenetické a te-
rapeutické poznatky, které povedou k od-
nětí „rodinného prokletí“ HN.
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Huntingtonova nemoc 
je onemocnění celé rodiny
HN znamená vždy ohrožení celé rodiny, 
která je konfrontována s touto devastující 
chorobou a genetickým rizikem řady pří-
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vem dlouhodobé stresové situace dochází 
k rozvoji těžké deprese, úzkostných stavů 
až panických poruch, negativistickému 
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1. Choreatické dyskineze:
a)   jsou charakteristické nutkáním pro-

vést pohyb
b)  jsou mimovolní, nepravidelné rychlé 

pohyby v náhodné distribuci
c)  se objevují výlučně při polékových 

syndromech
d)  mají prakticky vždy hereditární podklad

2. Huntingtonova nemoc je 
charakteristická:
a)  genetickým přenosem vázaným na 

mužské pohlaví
b)  50% rizikem přenosu na potomky bez 

rozdílu pohlaví
c)  obvyklou klinickou manifestací před 

20. rokem věku
d)  25% rizikem přenosu –  jedná se 

o autozomálně dominantní dědičnost

3. Genetický presymptomatický test:
a)  se provádí u všech osob v riziku
b)  se provádí u všech plnoletých osob 

v riziku
c)  lze provést u plnoletých osob v riziku, 

které si přejí znát svůj genetický stav
d)  umožňuje přesnou predikci počátku 

klinických příznaků u osoby v riziku

4. Huntingtonova nemoc:
a)  je nejčastější příčinou choreatických 

dyskinezí v České republice
b)  její prevalence je cca 

1 : 10– 15 000 obyvatel
c)  její prevalence je cca 

1 : 100– 150 000 obyvatel
d)  se v České republice vyskytuje zcela raritně

5. Pro Huntingtonovu nemoc je 
charakteristická:
a)  přítomnost parkinsonského syndromu 

při manifestaci ve stáří
b)  kombinace hybného, kognitivního po-

stižení s těžší vegetativní dysfunkcí
c)  přítomnost výrazných choreatických 

dyskinezí při manifestaci v dětství
d)  kombinace hybného, kognitivního po-

stižení, společně s poruchami chování

6. Počátek Huntingtonovy nemoc 
v dětském věku:
a)  se častěji objevuje u dětí, kde postiže-

ným rodičem byl otec
b)  se obvykle objevuje u dětí, kde posti-

ženým rodičem byla matka

c)  je vždy způsoben novou mutací v do-
posud zdravé rodině

d)  je spojen s lepší prognózou než 
u osob, kde nemoc začala v dospělosti

7. Časnou neuropatologickou změ-
nou u Huntingtonovy nemoci:
a)  jsou změny v prefrontálních kortikál-

ních oblastech
b)  jsou změny středně velkých ostnitých 

GABAergních neuronů striata
c)  jsou změny v GABAergních neuronech 

hipokampu
d)  jsou změny v interneuronech striata

8. Mutace Huntingtonovy nemoci je 
způsobena:
a)  expanzí CCG tripletu v genu IT 15 nad 

40 repetic
b)  expanzí huntingtinu nad 40 CAG 

repetic
c)  expanzí CAG tripletu v genu IT 15 na 

40 a více repeticí
d)  expanzí CAG tripletů v molekule 

huntingtinu

9. Huntingtin:
a)  je protein, jehož polyglutaminová sek-

vence je prodloužena v přímé úměře 
ke zmnožení CAG tripletů v mutaci

b)  je protein bez přímé vazby k patoge-
nezi Huntingtonovy nemoci

c)  je pro striatum základním stavebním 
strukturálním proteinem a v jiných 
buňkách lidského těla se neobjevuje

d)  je kofaktorem glutamátdehydroge-
názy, a proto při jeho změnách do-
chází v mozku k nedostatku GABA

10. Dystonické dyskineze jsou:
a)  mimovolní, nepravidelné rychlé po-

hyby v náhodné distribuci
b)  přetrvávající svalové stahy působící 

kroucení a opakované pohyby nebo 
abnormální postavení postižených 
částí těla

c)  prudké a rychlé svalové záškuby
d)  mimovolní pohyby výlučně vázané 

na pohybovou aktivitu, v klidu se 
neobjevují

11. Expanze na 40 a více CAG tripletů 
v genu IT 15 zjištěná molekulárně 
genetickým testem:
a)  znamená potvrzení diagnózy pouze 

u osoby s klinickými projevy onemocnění
b)  nepřináší riziko Huntingtonovy nemoci, 

riziková hranice je nad 45 CAG tripletů

c)  neznamená ohrožení Huntingtonovou 
nemocí, pokud je osoba starší 65 let

d)  v nepřítomnosti klinických příznaků 
u testované osoby nepřináší riziko zdě-
dění vlohy pro potomky

12. K tlumení choreatických dyskinezí:
a)  lze použít atypická i typická 

antipsychotika
b)  jsou benzodiazepiny neúčinné
c)  je velmi účinný valproát
d)  je výhodné použít sertralin

13. Iritabilita:
a)  je častým projevem Huntingtonovy ne-

moci a lze ji úspěšně tlumit pomocí 
SSRI či valproátu

b)  se u Huntingtonovy nemoci vyskytuje 
pouze ojediněle

c)  se vyskytuje pouze v pozdních stadiích 
Huntingtonovy nemoci

d)  je častým příznakem Huntingtonovy 
nemoci a bohužel obvykle vzdoruje 
všem léčebným snahám

14. Epileptické záchvaty:
a)  se u Huntingtonovy nemoci nevyskytují
b)  vyskytují se především u juvenilní 

formy Huntingtonovy nemoci
c)  mají výlučně myoklonický ráz
d)  vyskytují se jen v pozdních stadiích 

Huntingtonovy nemoci

15. Nootropika:
a)  mají v terapii Huntingtonovy nemoci 

své místo, účinkují dobře např. u pro-
jevů apatie i u jiných symptomů

b)  nejsou u Huntingtonovy nemoci indi-
kována, na apatii ani na demenci 
neúčinkují a navíc mohou horšit irita-
bilitu a agresivitu

c)  mají dobrý efekt v incipientních sta-
diích demence

d)  mohou zpomalit rozvoj Huntingtonovy 
nemoci

16. Problémy s výživou 
u Huntingtonovy nemoci:
a)  jsou bezvýznamnou součástí projevů 

choroby
b)  jsou častým a závažným problémem, 

vedou k těžké kachektizaci
c)  vyskytují se pouze u nemocných s těž-

kou dysfagií
d)  jsou obvykle přítomny jen u osob 

v pozdních fázích nemoci, kdy ne-
mocní nejsou schopni si připravit po-
krmy a sami potravu přijímat

Vědomostní test
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20. Atrofie caput nuclei cuadati:
a)  je patrna na zobrazovacích metodách 

až v pozdních stadiích nemoci
b)  je výrazná a detekovatelná ve výpo-

četní tomografii mozku již v časných 
stadiích nemoci

c)  lze detekovat pouze v magnetické re-
zonanci, výpočetní tomografie není 
dostatečně citlivá

d)  nepatří k neuropatologickým proje-
vům Huntingtonovy nemoci

c)  skládá se z konzultace genetika, neuro-
loga, psychologa a psychiatra a slouží 
především k snížení pravděpodobnosti 
katastrofických dopadů testování na 
pozitivně testovanou osobu v riziku

d)  se dodržuje pouze ve velkých výzkum-
ných centrech, pro běžnou diagnos-
tiku není ani závazný ani doporučený

19. Těžká akineze a rigidita:
a)  není nikdy projevem Huntingtonovy 

nemoci
b)  se vyskytuje především u juvenilní 

formy nemoci
c)  vyskytuje se v pozdních stadiích kla-

sické formy Huntingtonovy nemoci 
a velmi účinné jsou v těchto případech 
agonisté dopaminu

d)  u Huntingtonovy nemoci vždy vzniká 
v souvislosti s množstvím podávaných 
typických i atypických antipsychotik

17. Tzv. huntingtonské fenokopie:
a)  jsou choroby, u kterých se při gene-

tickém testu najde zmnožení CAG tri-
pletů, ale nejsou přítomny klasické kli-
nické projevy Huntingtonovy 
nemoci

b)  jsou všechny tzv. tripletové choroby
c)  jsou ty choroby, které se projevují kla-

sickými klinickými projevy, jako Hun-
tingtonova nemoc, ale mutace podmi-
ňující Huntingtonovu nemoc je u nich 
nepřítomna

d)  jsou veškeré patologické stavy, u kte-
rých se objevují choreatické dyskineze

18. Protokol pro prediktivní gene-
tický test:
a)  je minimálního rozsahu a slouží přede-

vším k statistickým účelům
b)  zvýšil počet sebevražd a dalších kata-

strofických dopadů

Správná je jedna odpověď.

Za správné vyřešení testu získá řešitel 
5 kreditů ČLK. Test můžete vyplnit na:
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