Ve

INFORMACIE Z PRAXE

Psychiatrickd klinika LF UK a FN, Mickiewiczova 13, 813 69 Bratislava

doc. MUDr. Viera Kofinkova, CSc
e-mail: korinkova@faneba.sk

HUNTINGTONOVA CHOROBA
A KOGNITIVNA PORUCHA

doc. MUDr. Viera Korinkova, CSc.

Psychiatricka klinika LF UK a FN Bratislava

Huntingtonova choroba (HCh) je autozomalne dominantne dedi¢na choroba so 100% penetranciou. Ma variabilni expresivi-
tu - gendmovy imprinting, t.j. funkénost génu zavisi od pohlavia rodi¢a. Relativne neskorsi vek zaciatku a miernejsi priebeh
je pri prenose od matky. Mutdcia je na kratkom ramienku 4. chromozému. Ide o multiplikéciu CAG (cytozin, adenin, guanin)
tripletu. Lokus bol zmapovany v r. 1983 a gén izolovany v roku 1993. Produktom mutacie je exces glutaminovych sekvencii:
46-62 (norma je 11-34), na ktoré sa viaze protein huntingtin a pravdepodobne v désledku poruchy jeho funkcie dochadza
k neurodegeneracii. Selektivne su apoptdzou postihnuté GABA-ergické neurdny v podkorovych Strukturach (v striate). Do-
chadza k poruche spojenia n. caudatus-prefrontalny kortex a k relativnej prevahe excitacnych neuromediatorov. Klinickymi
prejavmi tychto zmien st poruchy kdrovych funkcii a typické motorické poruchy. Napriek napadnosti priznakov ¢asto do-

chadza k diagnostickym omylom.

Uvodom

HCh je stale predmetom zaujmu klinikov aj
vyskumnikov. Nem& vyznam z hfadiska &astosti
vyskytu, jej prevalencia je 1-1,2/10000 obyvate-
fov. Manifestuje sa obvykle medzi 35-50 rokom
Zivota, len 1 % v prvej a 3 % v Siestej dekade zi-
vota. Zatial ju nevieme liecit, priebeh je plynulo
progresivny, choroba konéi letalne obvykle po
10-20 rokoch trvania (je zndma variabilita prog-
resie). Pozornost sa venuje hlavne diagnostike.
Casta je nespravna diagnoza a s fiou stivisiace
zdvazné zdravotné, sociélne aj forenzné dosled-
ky (1, 2). Je snaha zvysit vnimavost psychiatrov,
Specialistov, ku ktorym sa najpravdepodobnejie
pacienti dostanu. Pre¢o prave psychiatri? Preto,
lebo v inicalnych Stadiach choroby st psychopa-
tologické priznaky pritomné paralelne s typicky-
mi motorickymi poruchami, a dokonca v 50 %
pripadov im predchadzaju. NajcastejSie ide o po-
vahové zmeny a zmeny spravania (nepriliehavé,
rizikové spravanie) a poruchy emotivity (poruchy
vy$§Sich citov, depresia, Uzkost, menej asto hy-
pomania). Priznaky st napadné, fahko identifiko-
vané, ale Casto nespravne diagnostikované ako
porucha osobnosti alebo afektivne poruchy.

Poruchy kognitivnych funkcii nepatria k na-
padnym v€asnym priznakom. Nezistime ich
v beznom kontakte ani v skrininigovych kogni-
tivnych testoch. VyZzaduju cielend diagnostiku.
Najéastejsie ide o poruchu exekutivnych funkcii
(prefrontélna kéra), napr. chybné spracovanie
informdcii, planovanie a rieSenie problémov (3).
Re¢ je relativne zachovand, aj ked Ciastoéne
zjednodu$end. Porucha pozornosti sa tyka osci-
lacie a koncentracie, kapacita pozornosti je rela-
tivne diho zachovana. Podobne je to s pamatou
a ucenim. Relativne je zachovand vstiepivost
a staropamét, poruchy su v oblasti pracovne;
a logickej paméti ako aj v oblasti u¢enia.

Tuto kazuistiku referujeme kvoli menej ob-
vyklému veku manifestécie choroby, ako aj ne-
typickym véasnym priznakom, ktoré ovplyvnili

zaciatok diagnostiky a predstavovali problém pre
diferencidlnu diagnostiku.

Viastny pripad

Ide o 61-rocnu pacientku, ktora bola prelo-
Zend z internej na psychiatrickd kliniku (prvy kon-
takt s psychiatriou) kvoli napadnostiam v sprava-
ni: cmdfala si palec, hrala sa s plySovou hrackou.
Tieto prejavy zacali cca 1 mesiac pred prichodom
do nemocnice.

Z anamnézy

Otec bol zavisly od alkoholu, nelie¢eny, zo-
mrel na ndhlu cievnu mozgovu prihodu (NCPM).
Matka, mladSia sestra a deti pacientky st zdravé.
Pacientka ukoncila strednd Skolu, pracovala ako
Uradni¢ka, od roku 2000 je v starobnom déchod-
ku. Je vydatd, ale s manzelom nezije. Ma 3 deti,
byva s jednym synom, jedna dcéra Studuje v za-
hrani¢i. Kontakty s rodinou st zriedkavé.

V' dospelosti zistend cholecystolitidza,
hypercholesterolémia, steatéza a lipomatdza
pecene, stav je kompenzovany na diete. Ma dia-
gnostikovanu vertebrobazildrnu insuficienciu, ak-
tuélne nema tazkosti, lieky neuziva. V roku 1999
bola hospitalizovand na internej klinike pre susp.
tortikolis (Udajne po postipani kliestom), podany
botulotoxin, tazkosti sa zmiernili. Mava uroinfekty
(dovod aktudlnej hospitalizacie na internej klini-
ke), je lie¢end antibiotikami.

Mala 3 porody, Ziadne potraty ani preruenia
tarchavosti. Menopauza od 50. roku veku, bez
komplikdcii.

Pije jednu k&vu denne, v mladosti pila ob&as
1 pivo, teraz Ziaden alkohol.

Lieky uziva len na odporucenie lekdra, sys-
tematicky Ziadne. Nie je alergicka.

Nema tazkosti s chutou do jedla, spankom,
stolicou. Je ob¢asny Uinik mo¢a (cystokele).

Podrfa Udajov od syna: V ¢asovej stvislosti
s odchodom do ddchodku (r. 2000, dva roky pred
terajSou hospitalizaciou) si v§imol postupnu vy-

www.meduca.sk / PSYCHIATRIA PRE PRAX

razni zmenu vo fungovani v beznych domécich
¢innostiach. Bola bezradnd, do jedla davala ne-
obvyklé prisady, prestala chodit nakupovat, za-
nedbdvala sa, za¢ala si obhryzat nechty.

V poslednych mesiacoch pred hospitalizé-
ciou ju zacalo znepokojovat, ze bezné zvuky (TV,
rozhovor) by mohli niekoho vyrudovat, bala sa, ze
susedia si budu na fiu stazovat. Zhasinala, mala
obavy, Ze mifiaju vela elektriny. Stahovala rolety,
mala strach, Ze ju niekto zastreli. Syn si myslel,
Ze si nevie zvyknut po odchode do dochodku a ze
je Gasto sama. Posledny mesiac pred hospitalizé-
ciou sa zacala spravat napadne detinsky: nasla
si plySovu hracku, rozpravala sa s fiou, cmufala
si palec. Rodina si myslela, Ze ma depresiu. Po-
Ziadali internistu, aby pocas hospitalizacie na
internej klinike sprostredkoval psychiatrické vy-
Setrenie. Po konzilidrnom psychiatrickom vySet-
reni bola pre podozrenie na organicku psychicku
poruchu preloZend na psychiatrickd kliniku.

Vysledky vysetreni

Psychiatrické vysetrenie

Boli pritomné prejavy kognitivnej poru-
chy: spomalené, nevypravné myslenie, znizeny
Usudok, chapavost, kritickost, ojedinele poruchy
pojmotvorby (amnestickd afazia). Paranoidne-
-perzekuéné a obavné bludy mali organické
charakteristiky: boli menlivé a nesystemizované.
Pozornost globalne znizend. Porucha retencie
a vybavnosti novopaméti. Relativne zachované
bola orientécia (az na situdciu) a vstiepivost pa-
mati a véeobecna informovanost.

Z nekognitivnych priznakov bola v popre-
di znizend psychomotorika, mimovofné stahy
a pohyby $ije, ramennych pletencov (viac vfavo),
Ubytok vysSich citov, striedavo tupo euforickd
a Uzkostnd nalada, nemotivovand a pomerne
fahko odklonitelnd. V spravani boli nepriliehavos-
ti (detinskost, ,oralita“, kontrolujlice spravanie),
socialna stiahnutost, znizend sebestaénost.
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I8lo o obraz organickej psychickej poru-
chy stredne tazkého stupfia s kognitivnou a ne-
kognitivnou zloZkou (susp. lokalizatérny frontalny
organicky psychosyndrém)

Psychologické vysetrenie

V ROR bola znizena schopnost syntézy, zni-
zené vedomie vykladu. Vo Wechslerovom teste
pamati (WMS) bol znizeny vykon do pasma sub-
normy, kolisavy vykon, porucha logickej pamati
a vyrazne zhor§end schopnost ucenia. Neboli
zistené poruchy asocidcii, bola zachovana bezna
informovanost.

I8lo o pravdepodobny organicky pévod
poruchy.

Telesné a laboratérne vysetrenia

V neurologickom vySetreni sme zistili mimo-
volné pohyby a dysténie v oblasti $ije a ramenné-
ho pletenca a patologické axialne reflexy.

V' zékladnych laboratérnych vySetreniach
bola zistend mierne zvy$ena sedimentdacia, zvy-
Sené hodnoty cholesterolu, kyseliny mocovej
a bakteriuria.

Diferencidlna diagnostika

Dalsie vySetrenia boli zamerané na profil
a zdvaznost organickej psychickej poruchy
a na mozny pévod motorickej poruchy a orga-
nickej psychickej poruchy.

Dopliiujice  psychologické  vySetrenie
zamerané na frontotemporélne funkcie — ACE/
MMSE (4) potvrdilo, Ze porucha je skor na Urovni
vy$8ich syntetizujdcich a planovacich frontotem-
porélnych funkcii. Celkové skére Mini Mental
State Examination - MMSE (28b) bolo v norme.
Index VL/OM sa blizil k hodnotdm poukazujlcim
na frontotemporalne poskodenie.

EEG: bol hranitne patologicky zéznam
s pomalymi vinami bez patologickych grafoele-
mentov.

Na nativnom snimku komputerovej tomo-
grafie (CT) bola zistena symetricka bilateralna
frontotemporalna atrofia.

Zaciatok poruchy pred 60. rokom Zivota, po-
merne rychla progresia poruchy prevazne fron-
totemporalnych funkcii poukazovala na mozny
degenerativny pdvod choroby (napr. incip. fron-
totemporalna demencia, niektord z presenilnych
demencii).

Motorickd porucha a ndpadné zmeny po-
vahy a spravania poukazovali na Huntingtonovu
chorobu.

Anamnesticky Udaj o ¢asovej stvislosti mo-
torickej poruchy s postipanim kliestom poukazo-
vali na moznu neuroborelidzu.

Menej pravdepodobny bol iny zapalovy, me-
tabolicky, endokrinny, paraneoplasticky pdvod
chodoby. Tieto moznosti, ako aj neuroborelidza
boli pomocnymi laboratérnymi a pristrojovymi
vySetreniami vylicené.

Vysetrenia klicéové pre
nozologickua diagnézu

CT vysetrenie s kontrastom: ndlez asy-
metrického rozSirenia frontélneho rohu vfavo po-
ukazoval na pravdepodobnu atrofiu n. caudatus
(susp. Huntingtonova choroba)

Nukledrna magnetickd rezonancia (NMR)
vySetrenie potvrdilo ndlez CT s kontrastom

Genetické vysetrenie: DNA analyza potvr-
dila Huntingtonovu chorobu

Lieéba / iné opatrenia,
dalsi priebeh

Farmakoterapia: malé davky haloperidolu
(do 1mg/den) zmiernili motorickd poruchu aj psy-
chotické priznaky. Lie¢ba kognitivom (rivastig-
minom) bola ukonéend pre cholinomimetické
neziaduce Ucinky (hnacky, inkontinenciu moca,
nespavost a excitaciu).

Literatiara

Pacientka bola prepustend do ambulantnej
starostlivosti. Dochadza na tréning psychickych
funkcii do Specializovaného zariadenia, ma za-
chovanu sebaobsluznost, s menSou asistenciou
vykondva vacsinu €innosti v domacnosti.

Bol prevedeny pohovor s detmi, odporucené
genetické vySetrenie vratane DNK zatial odmietli.

Zhrnutie

Dévodov dlhej latencie zaciatku diagnos-
tiky bolo pravdepodobne niekofko. K prvym
priznakom patrila porucha komplexnych kognitiv-
nych funkcii, ktord v dalSom priebehu uz neprog-
redovala a pacientka si subjektivne na poruchu
nestazovala. K neskor§im psychotickym poru-
cham bola nekritickd. Rozpoznanie tejto poruchy
pribuznymi stazovala negativna psychiatricka
anamnézy u pacientky, ¢asova suvislost prvych
tazkosti s odchodom do déchodku. Vyznamné
bolo obmedzenie poruchy na redukciu komplex-
nych &innosti. Informovanost, orientécia a sta-
ropamat boli zachované. Svoj podiel mal iste aj
sporadicky kontakt deti s pacientkou.

Diferencidlnu diagnostiku nam staZilo chy-
banie pozitivnej rodinnej anamnézy, neskory vek
manifestacie priznakov, idaj o ¢asovej suvislosti
motorickej poruchy s po$tipanim kliestom. K dal-
§im faktorom patrila rychla progresia psychopa-
tologickych priznakov v porovnani s mierne vy-
jadrenou motorickou poruchou. Véasné priznaky
poruchy komplexnych kognitivnych funkcii a vek
zaCiatku poukazovali skor na zaginajucu fronto-
temporalnu demenciu.

AZ psychotické priznaky, ndpadnosti v spra-
vani pri relativne malej progresii kognitivnej po-
ruchy a motorické priznaky indikovali pravdepo-
dobnu Huntingtonovu chorobu.
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