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Abstrakt

Huntingtonova nemoc je autozomalné dominantné dédiné neurodegenerativni
onemocnéni projevujici se poruchami hybnosti, kognitivnich funkci, chovani a vdhovym uUbytkem,
ktery je podminén multifaktorialné.

Cilem prace bylo zjistit, zda se u Huntingtovy nemoci vyskytuji poruchy vyzivy, jaka je
jejich etiologie a zavaZnost.

U 10 pacientd bylo provedeno neurologické skalovani, antropometrické vysetieni,
hodnoceni tfidenniho zdznamu jidelnicku, méfeni manudlnim dynamometrem, bioimpedancni
analyza, nepfima kolorimetrie a predikce vydeje energie. Aplikovali jsme algoritmy pro
diagnostiku sarkopenie a malnutrice.

U vSech pacientll byl pozorovan nechtény pokles télesné hmotnosti a u 4 z 10 se prokazala
podvyZiva. Nebyl nalezen rozdil hodnot méfeného klidového metabolismu a vypocitaného dle
prediktivni rovnice. Ukazalo se vsak, Ze striktni nutri¢ni doporuceni zalozené na téchto podkladech
mohou v pripadé nékterych pacientli s HN byt zavadéjici, protozZe redlna spotieba energie mize
byt vyrazné vyssi. VSichni pacienti méli pozitivni energetickou bilanci.

Osvédcil se novy diagnosticky algoritmus pro casnou diagnostiku sarkopenie. Pomoci
bioimpedancni analyzy a vysetieni sily stisku ruky jsme identifikovali pravdépodobnou sarkopenii
a jiz pritomnou sarkopenii u poloviny pacientd v nasem souboru.

PFi screeningovém vysetfeni malnutrice dotaznikem MUST zndmky rizika podvyZivy jevili
4 pacienti. Algoritmem GLIM v jednom pfipadé se potvrdila stfedné tézkd a u tfech tézka
malnutrice.

V praxi je vhodné kombinovat obé screeningova vysetreni, protoZe samostatné nemusi
v€as podchytit nékteré poruchy vyZivy. Pro stanoveni denni potfeby energie a Zivin ma vétsi
vypovédni hodnotu sledovani nutricniho stavu pomoci klinickych parametri nez laboratorni
vySetfeni.

Klicova slova: Huntingtonova nemoc, klidovy energeticky vydej, nepfimd kalorimetrie,
malnutrice, sarkopenie



Abstract

Huntington's disease is a dominantly-inherited autosomal neurodegenerative disease
manifested by disorders of motility, cognitive function, behaviour, and weight loss, which is
conditioned multifactorially.

The aim of the study was to determine whether there are eating disorders in Huntington's
disease, as well as its etiology and severity.

Neurological scaling, anthropometric examinations, evaluation of three-day diet records,
measurements with a manual dynamometer, bioimpedance analyses, indirect colorimetry and
predictions of energy expenditure were performed on 10 patients. Algorithms were applied for
the diagnosis of sarcopenia and malnutrition.

Unwanted weight loss was observed in all patients and 4 out of 10 showed malnutrition.
No difference was found between the values of measured resting metabolism and calculated
according to the predictive equation. However, it has been shown that strict nutritional
recommendations based on this data can be misleading for some patients with HN, as real energy
consumption can be significantly higher. All our patients had a positive energy balance.

A new diagnostic algorithm for the early diagnosis of sarcopenia has proven its worth.
Using bioimpedance analysis and examination of the force of the handshake, we identified
possible sarcopenia and already-present sarcopenia in half of the patients in our cohort.

During the screening examination of malnutrition with the MUST questionnaire,
4 patients showed signs of a risk of malnutrition. The GLIM algorithm confirmed moderate
malnutrition in one case and severe malnutrition in three.

In practice, it is appropriate to combine both screening examinations, because they may
not detect some eating disorders in time on their own. To determine the daily need for energy
and nutrients, monitoring nutritional statuses using clinical parameters is more informative than
laboratory tests.

Keyword: Huntington's disease, resting energy expenditure, indirect calorimetry,
malnutrition, sarcopenia
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Uvod

Huntingtonova nemoc (HN) je autozomalné dominantné dédi¢né neurodegenerativni
onemocnéni projevujici se poruchami hybnosti, kognitivnich funkci a chovani, bez mozZnosti
kauzalni terapie (Roos, 2010). HN je zpUsobena mutaci genu pro huntingtin na kratkém raménku
4. chromozomu. Fyziologicky i mutovany huntingtin se vyskytuje ve vSech tkanich (Sassone, 2009).

V literature se uvadi, ze pro HN je typicky zvySeny klidovy energeticky obrat, ktery se
projevuje jesté pred fenokonverzi (Marder, 2013). Hypermetabolicky stav se nejprve manifestuje
snizenim télesné hmotnosti, ¢asto i pfi zvySeném pfijmu energie a Zivin (Pratley, 2000; Aziz et al,
2010). V dal$im prabéhu nemoci dochazi ke kachexii (Cubo et al, 2015). Ubytek svalové hmoty se
pfirozené objevuje ve stfednim véku a prohlubuje v dalSim prabéhu fyziologického starnuti
(Calvani et al, 2015; Solomon, 2016). Sarkopenie vyznamnym zpUsobem negativné ovliviiuje
funkéni stav pacienta a vytvari podminky pro dalsi komplikace (Yanai, 2015; Drescher, 2016).

Vysledky jedné studie naznacuji, Ze nékterd dietni opatreni (stfedomofrska strava) u HN
postizenim (Rivadeneyra,2016). Nechtény vahovy Ubytek u HN je nezavisly prognosticky faktor
(van der Burg JMM, 2017).

Cilem diplomové prace bylo zjistit, zda se u HN vyskytuji poruchy vyzZivy. Dil¢im cilem bylo
urceni jejich etiologie a zavaznosti. Zaroven jsme zkoumali i mozné souvislosti mezi nutricnim
stavem a ostatnimi klinickymi parametry (fenotypem nemoci, zdvaznosti a délkou trvani nemoci,
funkénim stavem, genetickou zatézi).

Teoretickd Cast popisuje klinickou problematiku HN: jeji definici a vyskyt, patogenezi
a varianty prabéhu. Oddil vénovany energetickému metabolismu se zaméfuje na definice
energetického prijmu, vydeje afaktory, které je ovliviuji. Ddle jsou prezentovany nutri¢né
podminéné stavy dle standardni nutri¢ni terminologie doporucené Evropskou spole¢nosti pro
enteralni a parenterdlni vyZivu zroku 2017. V posledni Casti jsou uvedeny poruchy vyZivy
u pacientll s HN a moZnosti nutri¢ni podpory.

Prakticka cast diplomové prace obsahuje cile, metodiku a popisuje vysledky nutri¢niho
stavu pacientu. Ziskand data byla vyhodnocena a zpracovana pomoci popisné statistiky pro soubor
pacientl a kontrolni skupinu. Jednotlivé pripady predstavuje soubor kazuistik, ktery slouZi pro
srovnani s podobnymi pfipady a kontrolni skupinou.
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Teoreticka ¢ast

1 Huntingtonova choroba
1.1 Definice a vyskyt

Huntingtonova nemoc (HN) je autozomdlné dominantné dédicné neuropsychiatrické
onemocnéni s fatalnim prlbéhem. Toto onemocnéni poprvé popsal prakticky lékar George
Huntington v roce 1872 a od té doby nese jeho jméno. Klinické pfiznaky této choroby byly znamy
jiz v XVI. stoleti pod nazvem "chorea" (od lat. chorea — choros — tanec). Tento termin jako prvni
pouzil Paracelsus, ktery také popsal ,tanec sv. Vita“ pro hybné a psychické projevy osob pfi
naboZenskych obradech. Pojem se stal synonymem pro HN. Prevalence HN je pfiblizné
1:10- 15 000 (Roth, 2010).

1.2 Patogeneze a pribéh

Nemoc je zplsobend mutaci genu pro huntingtin lokalizovaném na kratkém raménku
4. chromozomu (4p16.3). V genu pro fyziologicky protein huntingtin dochazi v prvnim exonu
k expanzi trinukleotidové repetice (CAG)n kdédujici glutamin. Pocet repetic se u zdravych jedincl
pohybuje mezi 9 az 35, u nemocnych je 36 a vice (Obr. ¢.1). Tato mutace vede k syntéze
mutantnich forem huntingtinu se zménénou konformaci a funkci. Za patogenitu mutované formy
huntingtinu je patrné odpovédny polyglutaminovy fetézec na N-konci proteinu. Presny
mechanismus pusobeni mutovaného proteinu neni znam. Diskutuje se o poruchach axonalniho
a vesikularniho transportu, transkripcnich poruchdch postsynaptické signalizace a také proteolyzy.
Mutovany protein se akumuluje ve formé nerozpustnych proteinovych agregatl — inkluzi
v cytoplazmé a jadrech neurond, jejichZz vyznam neni jednoznacny (Roth, 2010).

Obrdzek 1 — Schéma ucinku mutovaného a nemutovaného huntingtinu

Nezmutovany Nezmutovana bilkovina Zdravy neuron
gen huntingtin huntingtin

|35 nebo méné
opakovéni CAG
— —

opakovéni CAG

/
N
T / |Zv{l§eny’ potet

— G —-

Zmutovany gen Zmutovana bilkovina Degenerace
huntingtin huntingtin neuronu

Zdroj: European Huntington’s Disease Network, 2020
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Hlavni neuropatologickou zménou centrdlniho nervového systému je postizeni
specifickych neurondlnich subpopulaci ve striatu. V dlisledku bunécné ztraty dochazi
I k makroskopické atrofii striata s ndslednym rozsifenim postrannich mozkovych komor (Obr. ¢.2)
S progresi onemocnéni se objevuje postizeni v globus pallidus, ncl. subthalamicus, substantia
nigra, hipokampu, hypothalamu, cerebellu, thalamu a kortexu (Roth, 2010). Atrofii je nejvice
postizen mozek, zmény vsak byly popsdny ve vSech perifernich tkanich véetné kosterni svaloviny.
Nékteré zmény svaloviny jsou detekovatelné dokonce i u osob v presymptomatickych stadiich
nemoci (Zielonka, 2014).

Obrazek 2- Normdlni mozek a mozek nemocného s Huntingtonovou nemoci

Normalni mozek Huntingtonova choroba

Zdroj: Vitalia.cz: Zdravi, 2020

1.3 Varianty Huntingtonovy nemoci

Pocet opakovani tripletd CAG souvisi s po¢atkem onemocnéni. Cim je vétsi pocet tripletd,
tim dfive se manifestuje onemocnéni. Pfi poctu vétsSim, nez je 55 CAG repetic se rozvine juvenilni
forma (Westphalova forma) HN. Nastup onemocnéni je pred 20. rokem Zivota a predstavuje okolo
5 % nemocnych s HN. Pacienti s juvenilni formou HN ¢astéji zdédili onemocnéni od postizeného
otce nez od postizené matky (Barbeau, 1970). Mutace zdédéna od postizeného otce mulze byt
spojena s prudkym narlistem poctu CAG opakovani u potomka — anticipace. Byl vSak pozorovan i
narlst poctu repetic CAG v mutované alele zdédéné od matky (Nahhas,200; Ribai, 2007).

Dominuijici projevy jsou kognitivni deteriorace, poruchy osobnosti, agrese a psychotické
stavy. Chorea je u juvenilni formy vétSinou minimalni. PfevaZuje parkinsonsky syndrom s dystonii,
myoklonem, tiky, ataxii a epilepsii. Dysfagie se rozvine pomérné brzy a malnutrice nastupuje dfive
nez u ostatnich forem HN. Priimérna délka preziti 8-12 let.

Klasicka varianta HN s poctem tripletd 42-48 CAG zacina ve stfednim véku (35-50 let) a
postihuje 90 % vSech nemocnych. Prvnim neurologickym ptiznakem je nejcastéji chorea. Je
definovana jako mimovolni, rychly, nepravidelny, ndhodné se vyskytujici pohyb na rdznych
Castech téla. S progresi onemocnéni prevazuji dystonické pohyby. Dystonické dyskineze jsou
mimovolni kontrakce jednotlivych svalll nebo svalovych skupin ¢i stahy delsiho trvani, plsobici
krouceni nebo opakované pohyby nebo abnormalni postaveni postizenych ¢asti téla. Od pocatku
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onemocnéni jsou pfitomny poruchy volni motoriky, zejména hybné zpomaleni, tzv. bradykineze a
celkova dyskoordinace cilené volni motoriky. Jsou pfitomné dysexekutivni syndrom, porucha
paméti, subkortikdlni demence, zmény osobnosti, apatie, anxieta, deprese, obsedantné
kompulzivni porucha, impulzivita, iritabilita, agrese. Pacienti v pokrocilych fazich jsou upoutani na
IGZko pro tézkou instabilitu, pady a rigiditu (Tab. ¢.1). Nemocni umiraji na komplikace malnutrice,
dysfagie a infekce. Délka preZiti od nastupu neurologickych ptiznak( 15-20 let.

Poruchy hybnosti vSak ¢asto nejsou prvnim pfiznakem onemocnéni. Nékolik let pred
stanovenim diagndzy se pozvolné objevuji zmény chovani a kognitivni deficit. Jejich nasledkem je
selhani v osobnim i profesnim Zivoté. Casto je spravnd diagndza stanovena v dobé, kdy ui je
pacient zavazné invalidizovan.

Senilni forma HN s nastupem po 60. roce Zivota postihuje 5 % nemocnych s HD. Pro
pacienty je typicky nalez nizky az hraniéni pocet tripleti 36-41 opakovani (CAG) a Casto se jedna o
prvni postizeni v rodiné (nova mutace). Projevuje se neinvalidizujici choreou a mirnéjsi kognitivni
deteriorace, ktera dlouho neovliviiuje sobéstacnost. Behaviordlni poruchy nebyvaji zavainé a
vétsSinou dobfe reaguji na medikaci. Samotné onemocnéni obvykle vyrazné neovlivni délku preziti.
Pacienti vSak mohou mit jiné onemocnéni a komorbidity.

Tabulka 1- Hlavni klinické pFfiznaky Huntingtonovy nemoci

Motorické Bradykineze

Chorea

Dystonie

Poruchy chize

Posturalni instability s pady
Rigitida

Dysartrie

Dysfagie

Kognitivni Poruchy pozornosti
Poruchy exekutivni funkce
Poruchy pracovni paméti
Poruchy volniho vybaveni
Poruchy uceni

Poruchy rozeznavani emoci
Perseverace

Impulzivita

Anosognosie

Demence

Apatie

Poruchy chovani Uzkostné poruchy

Deprese

Iritabilita

Verbalni a fyzicka agrese

Psychotické projevy (halucinace, bludy)

Delirium

Poruchy vyzivy Zvyseny metabolicky obrat
Malnutrice
Sarkopenie

Dalsi Poruchy spanku

Zdroj: volné podle Roth, 2010
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2 Energeticky metabolismus
2.1 Energeticky pfijem

Télo vyzaduje k zachovani Zivotnich funkci konstantni pfivod energie a tato energie je
bezprostfedné dodavana z organické slouceniny adenozintrifosfatu (Zadak,2008, s.44).

Jako zdroj energie k posileni Zivotnich pochod(l slouzi produkty travenin, které také
poskytuji stavebni bloky pro biosyntézu komplexnich molekul. Zakladni Ziviny jsou sacharidy, tuky
a bilkoviny. VSechny produkty traveni jsou metabolizované na zakladni produkt, acetyl-CoA, ktery
nasledné oxidovan v citratovém cyklu (Murray, 2012, s.145) Metabolické drahy zékladnich Zivin
predstavuje obrazek €. 3.

Obrazek 3- Metabolické drahy zdkladnich Zivin

sacharidy bilkoviny tuky
Jednoduché Mastné
(hlavné Aminokyseliny kyseliny +
glukosa) glycerol
Acetyl-CoA

Citratovy cyklus — 2H — ATP

v

2 CO,

ATP — adenozintrifosfatu

Zdroj: Murray, 2012, s.145

Sacharidy jsou pfijimané jako polysacharidy, disacharidy, monosacharidy. Glukdza je
hlavnim energetickym zdrojem pro vétSinu tkani za aerobnich nebo anaerobnich podminek.
Glykogen tvotri zasobni formu sacharid(l v organismu. V smisené stravé by podil sacharidli mél byt
50-55 % celkového energetického prijmu (CEP). Toto doporudeni vychazi z ,,Referencnich hodnoty
pro prijem Zivin (DACH)“ v Némecku (D), Rakousku (A) a Svycarsku (CH). Normativ> 50 % CEP je
zdUvodnén epidemiologickymi studiemi, podle nichz je vyssi pfijem (nasycenych) mastnych kyselin
v primé souvislosti s rizikem obezity a srizikem rozvoje kardiovaskuldrnich onemocnéni
(Spolecénost pro vyzivu, 2019, s. 59).

Tuky jsou metabolizované predevsim jako mastné kyseliny a cholesterol. Mastné kyseliny
mohou byt oxidované na Acetyl-CoA témér ve vSech burikdch organismu nebo esterifikované za
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tvorby triacylglycerolu jako zasobni formy energie organismu. Acetyl-CoA m{ze byt dal oxidovan a
bud’ se stane prekurzorem cholesterold a dalSich steroidl nebo je vyuZit v jatrech pro tvorbu
ketolatek. Ketolatky jsou duleZitym zdrojem energie pro burniky nervového systému pfi
dlouhodobém hladovéni. Podil tukd ve stravé by mél byt 30 % CEP. Pfijem tuku <30 % CEP
s vyvazenym sloZenim mastnych kyselin v rdmci plnohodnotné vyZivy a ve spojeni s dostatecnou
télesnou aktivitou pravdépodobné chrani pfed nadvadhou a dalSimi onemocnénimi podminénymi
vyZivou (Spolecnost pro vyzivu, 2019, s. 47).

Bilkoviny pfijaté stravou se $tépi na aminokyseliny (AMK). AMK jsou nezbytné pro syntézu
bilkovin strukturalnich, transportnich, enzymu a dalSich. Nékteré AMK mohou slouZit pro syntézu
jinych sloucenin, napf. purind, pyrimidind, hormont nebo neurotransmiterd. Bilkoviny jako jediné
nejsou ukladané v zasobni formé. Primérny doporuceny pfijem bilkovin ve vyvaZzené smisené
stravé by mél byt u dospélych 9-11 %, pfilem 15 % je vSak snaze realizovatelny a pfrijatelny
(Spolecnost pro vyzivu, 2019, s. 55). Obsah energie v zadkladnich Zivinach je zndzornén v Tab. ¢.2.

Tabulka 2- Obsah energie v Zivindch

Zakladni ziviny Energie na 1 g makronutrientt

Cukry 16,8 kl/g 4,1 kcal/g
Tuky 37,8 kl/g 9,0 kcal/g
Bilkoviny 16,8 kl/g 4,1 kcal/g

Zdroj: volné podle Spoleénost pro vyzivu, 2019

2.2 Energeticky vydej

Potfeba energie na den odpovidd spotfebé energie za 24 hodin — celkovému
energetickému vydaji (TEE, total energy expenditure). Toto mnozstvi ma tfi zakladni slozky:
bazdlni energeticky vydej (60 %), vydej dany fyzickou aktivitou (30 %), termicky efekt potravy
(10 %) (Zlatohlavek, 2016, s.48).

Bazalni energeticky vydej (BEV, BEE, basal energy expenditure; BMR, basal metabolit
rate) je definovan jako minimalni energie, ktera slouzi k udrzeni homeostazy. Tato energie se
pouziva k zajisténi rlstu a obnovy bunék organismu, vSech klidovych biochemickych reakci
a zabezpeceni klidové cinnosti vSech organu (Vilikus, 2017). Energetickou potfebu jednotlivych
organl ukazuje Tab.3. BEE vyjadfuje spotiebu energie téla v klidu, nikoliv ve spanku,
v kontrolovanych teplotnich podminkach za 12 hodin po poslednim jidle. Zavisi na vaze, pohlavi
a véku. Vétsi mnozstvi aktivni tkané ovliviiuje BEE (Murray, 2012). Pfi praktickém méreni to
znamena hodnotu namérenou bezprostiedné po probouzeni. Pro ambulantni pacienty se pouziva
pojem , klidova energeticka potfeba“ (REE, resting energy expenditure). Je lehce vyssi nez BEE, cca
0 3 %. Méreni REE je provadéno nejméné tfi hodiny po poslednim jidle a alespon po hodinovém
klidu na lGZku pFi neutrdlni teploté okoli 20-25 °C (Zadak,2011, s. 264). Kohout (2010) uvadi, Ze pfi
kvalitnim méreni u ambulantnich pacientd po 30minutovém klidu na ldZzku a nejméné
dvouhodinovém laénéni v tepelné indiferentnim prostifedi odchylka nepresahuje 4-7 % (Kohout,
2010, s. 14).
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Tabulka 3-Energetickd potfeba jednotlivych organi

Organy Podil energetické potieby
Jatra 27 %
Stfevo 20%
Mozek 19%
Kosterni sval 17 %
Srdce 10%
Ledviny 7%

Zdroj: volné podle Zaddk,2008

Termicky efekt potravy je slozka energetického metabolismu organismu, kterd je
potfebnd ktraveni potravy (sekrece travicich enzymu, aktivni transport produktd traveni,
zpracovani vstifebanych latek v jatrech) (Vilikus, 2017). Jednotlivé Ziviny maji rozdilni termicky
efekt: bilkoviny 30 %, sacharidy 4 %, tuky 2 %. SmiSend strava navysi energeticky vyde;j.

Vydej energie pfi fyzické aktivité organismu je sloZzkou energetického metabolismu,
ktera nejvice ovliviiuje celkovy energeticky vydej Clovéka a je velice variabilni v zavislosti na typu
zatéZe. Primérna denni potreba energie pro fyzickou aktivitu je definovana jako pomér celkové
energetické spotieby ku klidové energetické spotfebé za 24 hodin (Spole¢nost pro vyzivu, 2019,
s. 19). Energetickd naroc¢nost volnocasovych a fyzickych aktivit (PAL, physical aktivity level) je
predstavend Tab. ¢.4.

Tabulka 4- Hodnoty priimérné denni potfeby energie pro télesnou aktivitu

Pracovni zatéz a zatéz ve | PAL Priklady

volnem case

Vyhradné sedici nebo lezici | 1,2 Stafi, nemocni lidé
zpusob Zivota

Vyluéné sedavy zplsob Zivota | 1,4-1,5 Urednici, mechanici

bez volnocasové aktivity nebo
upoutani na ltizko

Sedava cinnost a obcasnou | 1,6 -1,7 Laboranti, fidici, studenti, prdce u béziciho
lehkou ¢innosti ve stoje nebo pasu

chazi

Cinnost prevainé stoje a | 1,8-1,9 Prodavacdi, ¢iSnici, mechanici, femeslinici

v chazi

Fyzicky narocna pracovni | 2,0-2,4 Stavebni délnici, zemédélci, lesnici, vykonni
cinnost sportovci

PAL (physical aktivity level) — primérna denni potreba energie pro télesnou aktivitu jako nasobek zakladni
latkové pfemény; pro sportovni ¢innost a pro namahavou aktivitu ve volném ¢ase (30-60 minut 4-5 x tydné)
muze byt pfipocteno 0,3 PAL-jednotky na den

Zdroj: Spolecnost pro vyzivu, 2019
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Tab. ¢.5 ukazuje zakladni klidovou energetickou spotfebu zaokrouhlené nominativni
hodnoty pro pfijem energie u dospélych pfi PAL hodnotdch od 1,4 do 2,0.

Tabulka 5- Spotreba klidové energie pro pFijem energie u dospélych

Vék (rok) Spotieba energie | Normativy pro prijem energie

v klidu

PAL 1,4 PAL 1,6 PAL 1,8 PAL 2,0

Kcal/den Kcal/den Kcal/den Kcal/den Kcal/den
Muzi
19-24 1730 2400 2800 3100 3500
25-50 1670 2300 2700 3000 3300
51-64 1580 2200 2500 2800 3200
65 a starsi 1530 2100 2500 2800 3100
Zeny
19-24 1370 1900 2200 2500 2700
25-50 1310 1800 2100 2400 2600
5164 1220 1700 2000 2400 2400
65 a starsi 1180 1700 1900 2100 2400

pramérny veék skupiny 19-24 = 22 let, pro 25-50 = 238 let, pro 51-64 = 58 let a nad 65 let = 65 let; vypocCet regresni
rovnici podle Miillera pro referenéni osobu stfedni vysky a hmotnosti odpovidajici BMI 22 kg/m?

Zdroj: (Spolecnost pro vyZivu, 2019)

Energetické potfeby organismu pfi bézném fyzickém pohybu Ize spoditat pfipocitanim
60-70 % ke zmérené hodnoté BEE (Kohout, 2010, s. 14).

2.3 Energeticka bilance organismu a jeji ovlivnéni.

Energeticka bilance organismu se méfi podle mezinarodni mérové Soustavy Sl (zkratka
z francouzského , Le Systéme International d'Unités”— Cesky ,Mezindrodni systém jednotek”)
v kilojoulech (kJ), stara jednotka kilokalorie (kcal) odpovida 4,1868 k.

Metabolické reakce se déli na anabolické a katabolické podle toho, jaké molekuly jsou
vysledkem reakce. Katabolické reakce predstavuji chemické pochody, pfi kterych jsou vétsi
molekuly Stépeny na molekuly mensi za soucasného uvolnéni energie. Probihaji v obdobi
spotfebovani zasob. Anabolické reakce predstavuji chemické procesy, pfi kterych vznikaji
molekuly vétsi z molekul mensich. Anabolické reakce prevazuji v obdobi zpracovani pfijaté
potravy a pfi nich dochazi ke spotfebovavani energie (Kittnar, 2020, 5.425).
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Metabolické procesy jsou regulovany pfimo ¢i nepfimo plsobenim hormond (Necas,
2002, s, 299). U zdravého dospélého clovéka jsou anabolické a katabolické déje v rovnovaze.
Fyziologicky anabolismus je charakteristicky pro obdobi ristu, téhotenstvi a kojeni. Naopak
fyziologické katabolické zmény jsou pfitomné v obdobi stafi. K hypermetabolismu dochazi pfi
narlstu rychlosti metabolické aktivity, pfedevsim pri zvySeném bazalnim metabolismu. Naopak pfi
snizeném bazalnim metabolismu mluvime o hypometabolismu.

Katabolismus je pfitomen u podvyZivy z divodu prostého kratkodobého i dlouhodobého
hladovéni pfi chténém a nechténém uUbytku hmotnosti s minimalni nebo Zadnou zanétlivou
aktivitou. Také je charakteristicky pro pacienty pfi stresovém hladovéni za pfitomnosti systémové
zanétlivé reakce (akutni a chronickd onemocnéni: zdnét, infekce, trauma, krvaceni, operace,
popaleniny, nadory).

Pti katabolickych stavech je vyrazné zvysena hladina katabolickych hormonu: glukagon,
katecholaminy, glukokortikoidy (klicovy je kortizol). Jejichz ucinky na fizeni latkové vymény
v organismu jsou glykogenolyza, glukoneogeneze, vzestup glykemie, lipolyza, proteolyza a zvyseni
utilizace vétvenych aminokyselin, inhibice syntézy proteinll. Sacharidy, tuky a proteiny jsou
Stépeny na energie a odpad (voda a CO;). Pfednostné jsou vyuZivany sacharidy, pak teprve tuky a
ketolatky, které Setfi bilkoviny. PFi katabolickych stavech zplsobenych onemocnénim vyrazné
zvySend proteolyza a glukoneogeneze. Nadmérné vyuzivani télesnych bilkovin vede k negativni
dusikové bilanci.

PFi prostém hladovéni jsou pfitomny: pokles télesné hmotnosti (proporcionalni snizeni
tukovych zasob a svalové hmoty), selhani motorickych funkci a sobéstacnosti. Pfi laboratornich
vysSetfenich se ukazuje snizeny odpad dusiku (4-5 g/den), normalni hladiny sérovych protein,
zvySena produkce metabolicky inertniho trijodtyroninu ztyroxinu a pokles bazalniho
metabolismu.

Pfi akutnim onemocnéni s vysokou zanétlivou aktivitou se vyrazné zvysSuji energetické
naroky organismu a rozviji se negativni dusikova bilance. Ztraty dusiku mohou byt az 40 g i vice za
den (Zadak, 2011, s.270). Bilkoviny jsou transformovany na reaktanty akutni faze (C-Reaktivni
Protein (CRP), fibrinogen, haptoglobin, ceruloplazmin). V disledku poklesu hladiny albuminu
v séru dochazi k tvorbé otokd. SniZzend proteosyntéza vede k oslabeni imunitniho systému.
Hladiny glykemie a inzulinu se zvy3uji a soucasné je pfitomna inzulinorezistence. Dochazi k ubytku
svalové hmoty az 300-400 gram( denné a omezeni jeji funkce, které mohou vyustit ve ztratu
sobéstacnosti (Zadak, 2008 s.27).

Anabolismus je nutny pro obdobi rekonvalescence, regenerace tkani, pfimérené fyzické
aktivity, fyzioterapie.

Pfi anabolickych stavech je zvySena hladina anabolickych hormon(: inzulinu, ristového
hormonu, androgend. Naopak hladina glukagonu je snizena. Vysledkem jejich fizeni latkové
vymény v organismu je zvySeny metabolicky obrat, vstup glukdzy do bunék, syntéza glykogenu,
pokles glykemie, ukladani zasobnich triacylglycerolli, vstup aminokyselin do bunék a syntéza
proteind. Dostavuje se pozitivni dusikovd bilance. Postupné se navysuje fyzicka zatéz. V této fazi
onemocnéni je moZné se setkat s realimentaénim (refeeding) syndromem (Novak, 2019).
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Rychlost a smér chemickych reakci je nutné hodnotit v kazdé konkrétni situaci pacienta
pro stanoveni vhodnych nutri¢nich potfeb. V klinické praxi se vyse zmifnované stavy se mohou u
pacienta v rliznych fazich nemoci kombinovat. Stanoveni energetické potreby se nejlépe odhaduje
nepfimou kalorimetrii. Pfi jeji absenci mohou byt pouzity prediktivni rovnice (napfiklad: Harrise
a Benedicta) s korigovanim pftislusnym koeficientem (faktor poskozeni, faktor aktivity, faktor
teploty) nebo vypocty zaloZené na hmotnosti (Zadak, 2010, s.257; Gomes, 2018). Presnost
vypoctu klesa v zavislosti na véku, na mnoiZstvi aktivni télesné hmoty a zdvaznosti onemocnéni.
Stanoveni dusikové bilance je metodou pro hodnoceni Urovné anabolismu a katabolismu.

Katabolismus spolu s hypermetabolismem nastavaji v ¢asné fazi prostého hladovéni pfi
neadekvatnim prijmu potravy (poruchy polykdni, potravinové averze, potravinova alergie).
Pfikladem vyznamného katabolismu se zvySenym metabolickym obratem je endokrinopatie
(diabetes mellitus, hypertyredza) a také malnutrice pfi akutnim onemocnéni nebo traumatu
(septicky stav, akutni pankreatitida, polytrauma, popdleniny).

PFi stavu katabolismu se zvySenou metabolickou aktivitou je pfitomen zvySeny bazalni
metabolismus z dlvodu mobilizace Zivin (glukoneogeneze, ketogeneze, proteolyza, zvySena
utilizace vétvenych aminokyselin). Télesna hmotnost zlistava normalni nebo muize byt zvysena pro
retenci tekutin pfi hypoalbuminemii. Organismus neni schopen vyuZit glukézu jako zdroj energie.
Nasledkem toho se zvysuje jeji produkce, coZ vede k hyperinzulinismu. Inzulin zpQsobuje Utlum
lipolyzy a sniZeni oxidace mastnych kyselin. Jedinym zdrojem energie z(stavaji proteiny. Intenzivni
zanét vede ke vysené syntéze proteinl akutni faze na ukor viscerdlnich a somatickych protein(.
Vyrazny svalovy katabolismus zplsobuje snizeni svalové hmoty a jeji funkce. Ani zvy3eny privod
bilkovin neni podminkou pro dosaZeni dusikové bilance. Jejich nadmérny pfivod muzZe mit
negativni ucinky (hypermetabolismus, hyperfiltrace v ledvinach, zatizeni organismu nadbytecnou
tvorbou dusikatych latek) (Zadak, 2008, s.27). Pretizeni glukézou v kritickém stavu pfinasi riziko
overfeeding syndromu (hyperglykemie, jaterni steatdza, hyperlipoproteinemie, subfebrilie,
hyperkapnie) (Zaddak, 2008, s.420).

Potfeba bilkovin u pacientd s katabolismem a hypermetabolismem se pohybuje
1,3-1,5 g /kg/24 hod. Potfeba energie dosahuje 30 kcal/kg/24 hod. Je nutné pomalé dosazeni
tohoto cile z dlvod(l vysokého rizika realimentacniho syndromu. V takovych pfipadech je vhodné
podavat minimalné 30 % energie podat ve formé nebilkovinnych kalorii (Zadak, 2008, s.42 Gomes,
2018).

Katabolismus a hypometabolismus jsou spole¢né pfitomny u stavi doprovazejicich
dlouhotrvajici hladovéni pfi neadekvatnim pfijmu potravy. V téchto pfipadech dochazi k adaptaci
organismu na nizky energeticky pfijem snizenim bazalniho metabolismu. Hladovéni muZe byt
doprovdzeno snizenou fyzickou aktivitou nebo jeji navySenim v pfipadé mentalni anorexie.
Dochazi k poklesu télesné hmotnosti, nejprve pro vyCerpani zasob télesného tuku a v pokrocilych
fazich i svalové hmoty. Sérové proteiny zlstavaji na normalnich nebo minimalné snizenych
hodnotach. Proteiny akutni faze nejsou zvySené. V ramci adaptace jsou ketolatky vyuzivany jako
zdroj energie. Stav je mozné upravit nutri¢ni podporou a ¢asnym navySenim pohybové aktivity,
avsak ne u pacient( s poruchami pfijmu potravy. Je zde riziko refeeding syndromu pfti agresivnim
navyseni energetického pfijmu (Novak, 2019).
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Bilkoviny: 1,3-1,5 g/kg/24 hod. Energie 30 kcal/kg/24 hod (pomalé navyseni). Minimalné
30 % energie podat jako nebilkové kalorie. Je vhodné podavat minimalné 30 % energie podat ve
formé nebilkovinnych kalorii (Zadak, 2008, s.421; Gomes, 2018).

Anabolismus s hypermetabolismem spolecné se vyskytuji v obdobi rekonvalescence a
obnoveni pfijmu po obdobi hladovéni. Vrdmci rekonvalescence se zvySuje pohybova aktivita
nasledné stoupd bazalni metabolismus. Télesna hmotnost, télesny tuk a svalova hmota zlstavaji
nizsi. Sérové proteiny vykazuji normalni hodnoty. Proteiny akutni faze klesaji. Pti celkové vyssi
spotiebé energie a jejim nedostate¢ném privodu Zivinami hrozi riziko podvyzivy.

Pozitivni efekt vtomto stavu je mozny zvySenym pfivodem energie a bilkovin (energie
25-45 kcal/kg/24 hod, bilkoviny 1,5-2,0 g/kg/24 hod.

Anabolismus s hypometabolismus mohou byt spolecnym rysem obdobi rekonvalescence
a obnoveni pfijmu po obdobi hladovéni bez navySeni pohybové aktivity (napfiklad u
neurologickych pacientl s plegii). Télesna hmotnost je zvysend. ZvySuje se mnoZstvi télesného
tuku. Svalovd hmota, celkové bilkoviny v séru a albuminu maji normalni hodnoty. Z ddvodu
snizené télesné aktivity a snizeného bazalniho metabolismu jsou Ziviny ukladany do zasob.
Nedochazi k produkci proteind akutni faze. Pfi vySim privodu Zivin je riziko jaterni steatdzy,
hyperlipoproteinemie a hromadéni télesného tuku (overfeeding syndrom).

Pozitivni efekt miZe pfinést pohybova aktivita v kombinaci nutricni podporou se
zvysenym prijmem bilkovin do 2,0 g/kg/24 hod a energetickou hodnotou 25-30 kcal/kg/24 hod (u
morbidné obéznich do 20 kcal/kg/den). Minimalné 30 % energie je potfeba podat ve formé
nebilkovinnych kalorii (Zadak, 2008, s.42 Gomes, 2018).
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Sméry a rychlosti metabolismu popsané v prechozim oddilu predstavuje Tab. ¢.6.

Tabulka 6- Sméry a rychlosti metabolismu

Katabolismus/

Katabolismus/

Anabolismus/

Anabolismus/

Hypermeta- Hypometa- Hypermeta- Hypometa-
bolismus bolismus bolismus bolismus
glukagon, T ™~ N% N
katecholaminy,
glukokortikoidy
(kortizol)
Inzulin,  rGstovy | T N2 T N/
hormon,
androgeny
Potfeba energie ™~ J ™~ N/
Spotieba 02 T N ™~ N/
Zdroj energie proteiny ketolatky glukdza glukdza
Glykemie T T N N/
Glykogenolyza ™ N N/ N
Glukoneogeneze 0 N N/ N/
Syntéza glykogenu | | N J N
Lipolyza ™~ T N/ N/
Ukladani J NE NY T
zasobnich
triacylglycerolt
Proteolyza ™ ™ N N
Syntéza proteint | /1 d N/ N/
Odpad dusiku ™ N J J
Télesna hmotnost | N/ N\ N% T
Télesny tuk N/d dd 4 T
Svalova hmota % dd N N
Celkova bilkovina | |\ N N N
v séru
Albumin a nutri¢ni | {{ N N N
proteiny
Proteiny  akutni | M N/ J N
faze
Pohybova aktivita | | | N ™ N/Jd

N - zvyseni, L L - vyrazné zvyseni, { - snizeni, { \ - vyrazné snizeni, N — normaini hodnoty

Zdroj: vlastni vyroba
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3 Nutricné podminéné stavy

Nutriéni poruchy vyzivy zvelké ¢asti souvisi s nedostatkem potravin a katabolickymi
procesy spojenymi se zanétem a starnutim. V roce 2017 skupina pro terminologii (Terminology
Consensus Group) pod zastitou Evropské spolecnosti pro parenteralni a enteralni vyZivu (ESPEN,
Europen Society for Clinical Nutrition and Metabolism) vytvofila standardni nutri¢ni terminologii
se zaméfenim na dospélé pacienty. Dle konsenzu jsou malnutrice/podvyziva, nadvaha, obezita,
poruchy mikronutrientl a realimentacni syndrom povaZovany za nutricni pominéné poruchy,
které znazornuje Obr. ¢.4. (Cederholm, 2017).

Obrdzek 4 Piehled nutriéné podminénych stavii

PORUCHY VYZIVY / NUTRIENI PODMINENE PORUCHY

. sarkpenie . . .
malnutrice [ obezita poruchy realimentacni
(podvyZiva) >y . (nadvaha) mikronutrientd syndrom

krehkosti)

Zdroj: Novak, 2019

3.1 Malnutrice

Malnutrici/podvyzivu lze definovat jako stav vyplyvajici z nedostatku pFijmu vyZivy,
ktery zpusobuje zmény ve sloZeni téla (zejména sniZzeni svalové hmoty). Tento stav vede ke
snizeni fyzické a dusevni funkce a zhorseni obranyschopnosti. Malnutrice mize byt dlsledkem
hladovéni, nemoci nebo pokrocilého starnuti (napf.> 80 let), samostatné anebo v kombinaci s
poruchami vstfebavani Zivin z travici soustavy. (Cederholm, 2017). Klasifikace malnutrice dle
nedavnych doporuceni skupiny pro terminologii ESPEN predstavuje Obr. ¢.5.
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Obrazek 5- Klasifikace poruch vyZivy podle etiologie

RIZIKO MALNUTRICE

MALNUTRICE /

PODVYZIVA
Malnutrice pfi Malnutrice pfi Malnutrice bez
onemocnéni s onemocnéni bez dalsiho
pritomnosti zanétu pritomnosti zanétu __onemocnéni
Malnutrice pfi akutnim Malnutrice pfi chronickém ) L
onemocnéni nebo onemocnéni v pritomnosti Malputrlce po.dmllne.na
traumatu zanétu | socioekonomickymi a

psychologickymi faktory

Nadorova kachexie a dalsi
specificky nemoci podminéné
kachexie

Malnutrice
podminéna
hladovénim

Zdroj: Novak, 2019

Malnutrice/podvyZiva bez dalSiho onemocnéni je nejcastéji podminéna snizenym
pfijmem potravy. Zahrnuje malnutrici podminénou hladovénim a malnutrici zplsobenou
socioekonomickou nebo psychogenni situaci (Cederholm T, 2017, Uhorov4, 2020).

Malnutrice pfi onemocnéni bez pritomnosti zanétu je nejcastéji podminéna
neurologickymi poruchami (dysfagie po cévni mozkové prihodé nebo pfi neurodegenerativnich
onemocnénich Parkinsonova nemoc, laterdini amyotrofickd skleréza). Psychiatrické poruchy
(deprese), pokrocily vék (,anorexie starnuti“) jsou dal$i mechanismy malnutrice bez pritomnosti
zanétu (Cederholm T, 2017, Uhorova, 2020).

Malnutrice pfi chronickém onemocnéni s pfitomnosti zanétu (kachexie), ktery je
podminén vlastnim onemocnénim dochdazi ke katabolismu, inzulinové rezistenci, anorexii
a snizenému pfijmu potravy. O kachexii se jedna, pokud je u onemocnéni se systémovou
zanétlivou reakci pritomen Ubytek svalové hmoty se ztratou tukd nebo bez ni. Typickym prikladem
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je kachexie pti malignim onemocnéni, srdecnim selhani, revmatoidni artritidé, chronické
obstrukéni bronchopulmonalni nemoci, idiopatickych stfevnich zdnétech, chronickém renalnim
selhani, chronickych infekcich a v termindlnich stavech neurodegenerativnich onemocnéni.
Kachexie se u rady onemocnéni (nadorovda onemocnéni, chronické srdecni selhani) muze
postupné vyvijet pres faze pre-kachexie. Systémovy zanét u tohoto typu podvyZivy je obvykle
mirnéjsiho charakteru. (Cederholm T, e2017, Uhorova, 2020).

Malnutrice pfi akutnim onemocnéni nebo traumatu (kwashiorkor) s pfitomnosti
intenzivni zanétlivé odpovédi vznikd pfi popaleninach, septickych stavech, nahlych ptihodach
bfisnich, naroénych operacnich vykonech, polytraumatech i uzavienych poranénich hlavy.
Je pritomnad kombinace vyrazné vyssi hladiny zanétlivych parametrd (CRP, prokalcitonin,
presepsin) doprovazend snizenim hladiny albuminu a zvySeni endogenni produkce kortikoidd,
katecholamin( a inzulinovou rezistenci. Katabolicky stav vede k progresivnimu ubytku svalové
(Cederholm T, e2017, Novak, 2019).

3.2 Sarkopenie

Sarkopenie je dle nového konsenzu evropské pracovni skupiny pro sarkopenie(EWSOP2,
European Working Group on Sarcopenia in Older People) definovana jako progresivni
generalizované onemocnéni kosternich svall spojené se zvysenym rizikem zdravotnich komplikaci
napf. padd a zlomenin, fyzické disability a umrti. Tato definice zdlraziiuje poruchu/pokles svalové
funkce, kterd se vice odrazi ve zhorSeni kvality svalové hmoty neZ v Ubytku celkového mnozZstvi
svaloviny. Diagndza sarkopenie je potvrzena pfi sou€asném snizeni svalové sily a snizeni objemu
svalové hmoty. Primarni sarkopenie je podminéna vékem bez pritomnosti jinych pficin
a organovych onemocnéni, kterd by vedla ke ztrdté svalové hmoty, svalové sily a kvalitativnim
zménam ve svalové tkdni. Sekundarni sarkopenie muze byt nasledkem chronickych onemocnéni,
snizené pohybové aktivity, nedostatkem vyzivy, zejména proteini a vznikd také pfi nékterych
onemocnénich. (Topinkova, 2019).

3.3 Syndrom kiehkosti (frailty syndrome)

Definice kiehkosti nebo syndromu frailty se stalé vyviji. Stav kfehkosti se skldda z nékolika
komponent a jejich kombinaci. Fenotyp kifehkosti ma splfiovat tfi z péti kritérii: ztrata hmotnosti,
vyCerpani (Unava), nizka fyzicka aktivita, zpomaleni motorického tempa avykonu a slabost
(Cederholm, 2017). Syndrom kiehkosti obecné vede ke snizené schopnosti odoldvat stresu
(trauma nebo nemoc), riziku vzniku ztraty sobéstacnosti. Jednim z vyznamnych faktord rozvoje
syndromu frailty je karence vyzivy jak kvalitativni, tak i kvantitativni (T. Klbikovd, E. Topinkova,
2018)

3.4 Nadvaha a obezita

Nadvaha a obezita jsou definovany jako stav abnormni nebo nadmérné kumulace tuku,
kterd mUzZe byt zdravi skodliva. Sarkopenicka obezita se vyznacuje nizkym podilem funkéni
svalové hmoty a spojend napf. s prodlouzenim pobytu v nemocnici. Centralni (abdominalni,
visceralni) typ obezity se vyznacuje intraabdominalni akumulaci tuku. Tento typ obezity
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je spojovan se zvysenym rizikem metabolickych i kardiovaskularnich onemocnéni a postihuje
nejen obézni, ale i osoby s nadvahou (Cederholm T,2017).

3.5 Poruchy mikronutrientd

Poruchy mikronutrientl zahrnuji nedostatek i nadbytek mineralQ, vitamin( a stopovych
prvkd. Abnormality mohou vzniknout dUsledkem zmén pfijmu potravy, absorpce, ztrat,
naduzivanim lééiv bud samostatné, nebo v kombinaci. Individualni potfeby se mohou lisit
v zavislosti na véku a stravé. Nedostatek mikronutrientll je casto spojeny s podvyZivou.
Doporucena vyZivova davka nutrientll je stanovena pro zdravou populaci a nemusi vZdy odpovidat
potifebam jednotlivce s onemocnénim (Cederholm T, 2017).

3.6 Realimentaéni syndrom

Realimentacni syndrom (RS) je charakterizovan zdvainymi metabolickymi zménami,
spojenymi se zahajenim rychlé nutri¢ni podpory u pacient v malnutrici. RS se projevuje rozvojem
hypofosfatémie, hypomagnezémie, hypokalémie a retence vody i sodiku. (Cederholm,2017;
Novak, 2019).
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4 Vysetfeni nutri¢niho stavu

Pro stanoveni rizika malnutrice a diagnostiku jeji zavaznosti Ize pouzit celou fadu validnich
screeningovych testd. Spole¢nost ESPEN navrhuje pouZiti Nutritional Risk Screening-2002 (NRS-
2002) a Malnutrition Universal Screening Tool (MUST). Pro starSi osoby ESPEN doporucuje
pouzivat Mini Nutritional Assessment (MNA) bud v pIné nebo kratké podobé (MNA-SF). Tyto
nastroje jsou sestaveny z rliznych kombinaci kritérii: index télesné hmotnosti (Body Mass Index,
BMI), ubytek hmotnosti, pfijem potravy, zavaznost onemocnéni a vék. V pfipadé, Ze ve screeningu
pacient vyjde jako nutri¢né rizikovy nasleduje vySetreni nutri¢niho stavu. Pracovni skupina slozend
se zastupcl americkych, asijské a evropské nutricnich spole¢nosti (Global Leadership Initiative on
Malnutrition, GLIM) vypracovala fenotypova a etiologicka kritéria (GLIM kritéria) pro diagnostiku a
hodnoceni malnutrice (neiumysiny vahovy uUbytek, nizky BMI, sniZzené mnoZstvi svalové hmoty,
nizky prijem stravy nebo asimilace, zdvaznost onemocnéni/infekce) (Novak 2017; Vagnerova
2019).

V rdmci rizika malnutrice by mél byt provadén screening rizika kachexie a sarkopenie, aby
bylo moiné oddalit jejich rozvoj nebo zabranit jejich vzniku. Riziko prekachexie u pacienttd
s chronickym onemocnénim s pritomnosti zanétu je diagnostikovano na zakladé ubytku hmotnosti
<5 %, anorexie a metabolickych komplikaci spojenych se systémovym zadnétem. Diagnosticka
kritéria pro sarkopenii nabyla doposud pévné stanovena. ESPEN schvalila doporuceni evropské
pracovni skupiny EWSOP2. Novy algoritmus pro vyhleddvani, hodnoceni, potvrzeni diagndzy a
zavaznosti sarkopenie je dvoustupriovy proces zaloZzeny na ztrdté svalové sily i svalové hmoty
(Cederholm, 2017; Topinkova, 2019).

4.1 Antropometrické metody vySetreni nutri¢niho stavu

Soucdsti kazdého vysetfeni metabolismu a stavu vyZivy je stanoveni zdkladnich
antropometrickych dat (télesna vyska a télesnd hmotnost), které se pouZivaji pro vypocet
hmotnostné-vyskovych indexd. Nejbéznéjsi je index télesné hmotnosti (Zadak, 2010, s. 245).
Vypocet BMI se provadi podle vzorce hmotnost/vy$ka? v kg/m?2. BMI je pouzivan pro klasifikaci
podvahy, nadvahy a obezity. Hodnoceni BMI pfedstavuje Tab. ¢.7. Normalni hodnota BMI se
pohybuje v rozmezi 18,5-25,0. Vypoctu BMI nezohlediiuje pohlavi, vék a neurcuje sloZeni téla
(podil tukové a svalové hmoty). Ve vysledku u nékterych skupin hodnoceni neni spolehlivé
(téhotné a kojici Zzeny, lidé s velkou svalovou hmotnosti nebo starsi 65 let, neaktivni Zeny nad 50
let, zastupci urcitych etnickych skupin atd.). U seniorl a pacientl se soubéhem chronickych
onemocnéni a také u jedincl, ktefi méli plivodné nadvahu nebo obezitu by nemélo dochazet ke
snizeni BMI pod 23,0 a u jedinci s plivodni BMI méné nez 23,0 neni Zzadouci pokles pod 20,5 bod(.
Vagnerova, 2019 uvadi, Ze mezni hodnoty dané diagnostickymi kritérii GLIM (BMI 22 kg/m2) jsou
hodnotami hrani¢nimi a mély by byt pro geriatrické pacienty navyseny (Klempif, 2020;
Vagnerova, 2019).
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Tabulka 7- Hodnoceni indexu télesné hmotnosti

Muzi Zeny
Tézka malnutrice <16 <16
Malnutrice <17 <17
Podvaha <20 <19
Normalni 20,0-24,9 19,0-23,9
Nadvaha 25,0-29,9 24,0-28,9
Obezita 30 a vice 29 a vice

Zdroj (Zadak, 2010, s. 245).

4.2 Méreni télesného slozeni

Stanoveni skladby téla pomoci bioelektrické impedance (BIA, Bio-electrical impedance
analysis) je zaloZeno na principu méreni télesného odporu viéi slabému stfidavému elektrickému
proudu vysoké a nizké frekvenci. Toto méreni je vyuZito empiricky odvozeny vzorec pro vypocet
netukové télesné hmoty (FFM). Normalni hodnoty télesného tuku u zdravych muzd ¢ini 15-20 %
celkové télesné hmotnosti a u zdravych Zen 20-25 % (Zadak, 2010, s. 241). Obecné je mira
pfesnosti metody BIA velmi dobra, s 1-2 % variabilitou za predpokladu, Ze hydratace téla je
normalni (bez pfitomnosti edému) (Kyle, 2001; Wirdsma,2017). Vysledkem studie Kyle (2001) jsou
referencni Udaje pro vyhodnoceni odchylek od normadlnich hodnot netukové hmoty (kg) u
zdravych dospélych muzli a Zen v daném véku ve Svycarsku. Referenéni hodnoty uvedeny v Tab.
.8 jako percentily pro tukuprostou télesnou hmotu (kg) méfené pomoci bioimpedanéni analyzy
pfi 50 kH pro zdravou populaci kavkazského typu. Hodnota FFM nizsi nez 10. percentil (<P10) je
povaZovana za pfilis nizkou a FFM vyssi nez 90. percentil (> P90) za pfilis vysokou.
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Tabulka 8- Percentily (P) pro tukuprostou télesnou hmotu (kg)

N primérz SD P5 P10 P25 P50 P75 P90 P95

Muzi (vék, roky)

Skupina | 2735 59,145,7 50,3 51,9 55,1 59 62,7 66,4 68,8
celkem
15-24

424 58,545,4 49,4 | 51,6 54,7 58,6 62,4 65,4 67,5
25-34

656 60,245,5 51,3 52,9 56,5 60,3 63,6 67,4 69,2
35-44

694 60,315,8 51,4 | 53,0 56,3 59,8 63,7 68,0 70,7
45-54

449 58,65,1 51,4 | 52,4 55,3 58,1 61,6 65,0 67,7
55-64

227 58,2+5,5 50,4 | 51,8 54 58,1 61,6 65,9 67,7
65-74

162 57,345,8 48,9 50,4 53,2 56,9 61,1 64,7 66,4
75-84

91 54,445,5 46,5 | 47,8 50,5 54 58,2 61,7 62,9
>85

32 51,445,0 46,4 | 46,9 48,5 51,1 53,3 58,0 60,9

Zeny (vék, roky)

Skupina | 2490 | 42,445 35,6 | 37,0 39,4 42,3 45,2 48,0 49,8
celkem

15-24 488 42,614,1 36,2 | 375 39,9 42,4 45,0 48,2 49,9
25-34 561 42,9+4,1 36,9 | 38,0 39,9 42,6 45,5 48,2 49,6
35-44 500 42,8+4,0 36,3 | 37,9 40,0 42,6 45,4 47,7 49,5
45-54 378 43,3147 36,2 | 37,6 40,2 43,2 45,7 48,2 50,7
55-64 168 42,3+4,6 35,7 | 37,2 38,7 42,2 44,8 48,2 50,8
65-74 183 41,945,1 34,0 | 35,7 38,4 42,3 45,5 48,2 49,8
75-84 160 39,5+4,5 33,0 | 341 36,2 39,3 42,2 44,8 47,0
>85 52 37,145,0 27,7 | 30,2 33,6 37,4 40,0 43,7 46,5

Primér + SD — tukuprosta télesna hmotu [kg] zméFena pomoci BIA; N-pocet osob; P — percentily

Zdroj: Wirdsma,2017

4.3 Stanoveni potreby energie

Pro stanoveni energetické potfeby mlze byt pouZito vice metod. Nejpresnéjsi je metoda
pfimé kalorimetrie, kterd vyZzaduje umisténi jedince do velmi narocného hermeticky a termicky
uzavieného zafizeni. Tato metoda se vsak pouzivd jen vyjimecné pro studie vyzkumného
charakteru (Zadak, 2011, s. 253).
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K izotopovym metodam méreni energetické potieby patfi méreni pomoci dvojité znacené
vody. Metoda vyZaduje, aby sledovana osoba pouzila vodu, kterd je znacena stabilnim izotopem
vodiku a vodu znaéenou izotopem 20 (?H,0 a H,*0). Energetickd potfeba je stanovena pomoci
sledovani rozdilné rychlosti vylu¢ovani obou izotopl. Metoda je neinvazivni, neovliviiuje Zivotni
styl jedince. PouZiti této metody ma své limity, protoZe je nepfesnd u obéznich a u jedincl
s patologicky zvysenym objemem extraceluldrni tekutiny. DalsSi nevyhodou je cena dvojité znacené
vody (Zadak, 2010, s. 258).

Pro hodnoceni bazdlniho energetického vydeje vypoctem se nejcastéji v klinické praxi
pouziva prediktivni rovnice, kterou v roce 1900 vytvofili Harris s Benedictem. V této rovnici pro
vypocet BEE za fyziologickych podminek je zakomponovand vyska (H), vaha (W) a vék (A).
Vypoctena hodnota relativné odpovidd BEE u normostenickych dospélych bez jakékoli patologie.
Tento vypocet nelze pouzit u lidi s nadvdhou, obéznich, déti, téhotnych a kojicich Zen Tab. ¢.9.

Tabulka 9- Rovnice Harrise a Benedicta pro vypocet bazdlniho energetického vydeje

Muzi REE=66,473 + 13,7516 x W + 5,0033 x H—6,755 x A

Zeny REE = 655,0955 +9,5634 x W + 1,8496 x H —4,6756 x A

REE — klidovy energeticky vydej, W — télesna hmotnost [kg], H — télesna vyska [cm], A — vék [roky]

zdroj: (Zlatohlavek, 2016)

V klinické praxi se nejcastéji pouzivd metoda nepfimé (indirektni) kalorimetrie. Je vhodna
pro stanoveni energetického vydeje jak u zdravych jedincl za rGznych podminek, tak i u kriticky
nemocnych pacientll. (Zaddk, 2011, s. 258). Zakladem metody neptimé kalorimetrie je méreni
mnozstvi kysliku spotfebovaného télem (VO3) a mnozstvi vyprodukovaného oxidu uhli¢itého (CO3)
spolu s odpadem dusiku, ktery je ukazatelem oxidace aminokyselin. Méfeni je zaloZeno na
poznatku, e spotfeba kysliku organismem je pfimo Umérna energetickému vydeji. Ziviny jsou
v téle za pfitomnosti kysliku (O2) preménovany na energii (oxidované) a oxid uhlicity (CO,), vodu a
spalené teplo. Hodnoty spaleného tepla jsou specifické pro kaZidy nutri¢ni substrat. Sacharidy a
tuky jsou spalované na CO; a H;0. Proteiny na mocovinu, ktera obsahuje jesté energii, ale télo ji
nedovede vyuZit. Respiracni kvocient (RQ) je matematickym vyjadienim podilu mezi produkci
oxidu uhli¢itého (CO;) a spotfebou kysliku (O,). Kazda Zivina ma svij vlastni RQ. Sacharidy maji
1,0, bilkoviny 0,8, tuky 0,7. RQ je predstaven v Tab. ¢.10.

Tabulka 10 - Spotieba 02, vydej CO2 a tvorba energie z energetickych substratii

Zoxidované 02 (l/g) Cco2 (I/g) RQ Energeticka hodnota
substraty (kcal/g)

Sacharidy 0,829 0,829 1,0 4,18

Tuky 2,19 1,427 0,71 9,46

Proteiny 0,966 0,782 0,81 4,32

RQ - respirac¢ni kvocient
Zdroj: Zadak,2010
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Tyto Udaje jsou pak pouzity k vypoctu REE pomoci Weirovy rovnice, ve které se vyuzivaji
konstanty kalorimetrického ekvivalentu kysliku pro sacharidy, tuky a proteiny. Vypocet se provadi
podle nasledujiciho vzorce (Zadak,2008).

REE= VO2 x (3,94) + VCO2 x (1,11) — UN x (2,17)

REE — klidovy energeticky vydej, VO, — Spotteba O, [I/den], vydej CO; [I/den], UN — odpad dusiku v modi [g/den]

Zakladni komponenty systému pro méfeni REE pomoci nepfimé kalorimetrie jsou
analyzdtor vydechovaného CO,, analyzator spotfeby O, zafizeni pro méfeni objemu
vydechovaného a vdechovaného vzduchu a procesor, ktery kontinualné zpracovdvd mérena data
pomoci software. Princip otevieného systému indirektni kalorimetrie s pouzitim dychaci komory,
nazyvané kanopa je schematicky zndzornén na Obr. ¢.6.

Obrazek 6- Princip otevieného systému neprimé kalorimetrie

canopy
) pritokové
(2 cidlo
e Lo /—;\ =
pacient W e
generator pritoku

—»

analyza plyn(i

Zdroj: Zadak, 2008
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4.4 Hodnoceni svalové sily

Hodnoceni svalové sily pomoci méreni sily stisku ruky (grip strength, hand grip) je za
standartnich podminek provedeni velmi dobry zplsob sledovani nutri¢niho stavu. Snizeni svalové
sily je prediktorem zdravotnich komplikaci, delSi hospitalizace, funkénich omezeni, zhorSeni
kvality Zivota a umrti (Topinkova, 2018). Sila stisku ruky se méfi pomoci ru¢niho dynamometru.
Dle pracovni skupiny EWSOP2 se hodnoti nejlepsi z 3 pokusli na dominantni koncetinou
(Topinkova, 2019). Hodnoceni vySetteni znazorfiuje Tab. ¢.11.

Tabulka 11- Kritéria sarkopenie

Kritéria sarkopenie

Standardizovany test Pohlavi Stisk (kg) Stisk vztazeny k BMI
Sila stisku ruky (grip | Muii <27 <1,0
strength) <

Zeny <16 <0,56

stisk — funkéni méreni svalové sily pomoci sily stisku za pouziti dynamometru; sila stisku ruky [kg]/BMI

Zdroj: Topinkova, 2018
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5 Poruchy vyZivy u pacientd s Huntingtonovou nemoci

Nutriéni poruchy vyzivy u pacientld s HN z velké Casti souvisi s negativni energetickou
bilanci, poruchami polykani, kognitivnim deficitem a katabolickymi procesy spojenymi se
zanétem. Dosud neni jasné, jakou mérou se podileji na zvySeném energetickém obratu a negativni
bilanci mutovany huntingtin, degenerace nékterych struktur mozku, hranic¢ni poruchy nékterych
hormont, cholesterolu, tuklG a mastnych kyselin. Podobné tak i v pfipadé mitochondrii,
bunécnych struktur odpovédnych za produkci energie vyuZitelné v Zivém organismu (Klempit,
2019).

Obezita u pacientd sHN se objevuje vzacné. Malnutrice, sarkopenie, poruchy
mikronutrientl a realimentac¢ni syndrom jsou pfitomny v rGznych fazich onemocnéni a casto se
objevuji soubézné.

Nechtény pokles télesné hmotnosti je typicky pro pokrocila stadia Huntingtonovy nemoci.
Casnd kachektizace je spojena s horsi prognézou (Roth,2010, Ravina 2008, Aziz 2008, van der
Burg, 2017).

Pfedpokldda se, Ze negativni energetickd bilance (EB) organismu vznikd uz
v presymptomatické fazi onemocnéni v dlsledku zvyseného bazdlniho metabolismu (Mochel,
2007, Goodman, 2008). Jiz v ¢asné fazi onemocnéni muize dochazet k narlstu prozanétlivych
cytokinl (interleukiny 1L-4,6,8,10, tumor nekrotizujici faktor TNF a, slozka komplementu protein
Clq a glykoprotein hlavniho histokompatibilitniho komplexu HLA-G) (Forrest CM 2010, Bjorkqvist
M 2008, Khoshnan A 2011, Forrest CM 2010). Malnutrice pti prostém hladovéni se rozvine
z dlivodu progrese psychickych obtizi, kdy pacient zacina selhavat v bézném Zivoté. Poruchy volni
motoriky i mimovolni pohyby znesnadnuji sebeobsluhu vietné pfipravy a konzumace stravy
a tekutin. Objevuje se zanedbavani péce o vlastni osobu. Malnutrice ze snizeného pfijmu potravy
se kombinuje s malnutrici pfi chronickém onemocnéni. V pozdnich stadiich dochazi k narustu
CRP> 5 mg/I.

Rozvoj malnutrice ve stfedné pokrocilych stadiich onemocnéni mohou urychlit poruchy
polykani. Polykaci akt muZe byt ruSen mimovolnymi pohyby dolni Ccelisti, jazyka, hltanu
a dychacich svalt. Vsechny poruchy polykani mohou vést k tichym nebo manifestnim aspiracim
véetné zaduseni (asfyxie). Casto se rozviji aspiraéni pneumonie. V porovnani se zdravou populaci
je u pacientl s HN vyssi vyskyt asymptomatickych zanétu jicnu, Zaludku, a poruchy motility
Zaludku, které plsobi nevolnost a snizuji chut k jidlu.

Ukazalo se, Ze mimovolni pohyby nebo zvySené svalové napéti (rigitida) nemaji zasadni
vliv na celkovy vydej energie. Vysvétlenim mze byt fakt, Ze kv(li nizsi socialni aktivité v dlsledku
apatie je snizend celkovd motoricka aktivita. Klesajici motorickd aktivita potencuje rozvoj
sekundarni sarkopenie a rozvoj syndromu kiehkosti, které vznikaji na podkladé malnutrice pfi
chronickém onemocnéni (Klempit, 2019).

Poruchy mikronutrientd vznikaji v souvislosti se starnutim, deficitem vitaminu D
a podvyZivou. Spolu s rozvijejici se instabilitou a osteopordzou se podileji na vzniku fraktur, které
pro pacienta mohou mit fatalni nasledky.
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Vyjimecné, u téZce podvyZivenych pacientl z dlvodl neuspokojivé socidlni situace

a typickych projevll nemoci, lze pfi zahajeni intenzivni nutriéni podpory o¢ekavat rozvoj refeeding

syndromu. Souhrn nejéastéjsich pFicin rozvoje poruch vyZivy v raznych stadiich onemocnéni, které

se navzajem potencuji prezentuje Tab. ¢.12.

wvrsve

Tabulka 12- PFiciny a poruchy vyZivy v riznych stdadiich onemocnéni

Stadia HN

Priciny

Poruchy vyzivy

Preklinické stadium
HN

Uzkost, agitovanost, podrazdénost, deprese, nemotornost —
limity fungovani v bézném a pracovnim Zivoté, komplikace
ve vztazich s rodinou a prateli

NarGstu zanétlivych markert v disledku aktivace mikroglif
(interleukiny IL-6) a hyperaktivace monocytt

Ubytek  télesné  hmotnosti

(vzacné)

Casné stadium HN

Zanedbani pece o vlastni osobu, nedostatek financi,

chybéjici nebo nedostatecnd rodinna podpora

Snizeny prijem potravy

Ubytek télesné hmotnosti

Malnutrice ze snizeného

peroralniho pfijmu

Malnutrice  pti  chronickém

onemocnéni
Stiedné pokrocilé | Neschopnost vykonavat béZzné domaci prace, nakup, potize s | Sekundarni sarkopenie
stadium HN dobrovolnymi motorickymi ukoly, pripravou a konzumaci ' o
potravin — znacné omezeni pfijmu potravy Poruchy mikronutrientd
Chorea, dyskineze, mimovolni pohyby —zvySeny energeticky
vydej
Poruchy polykani — aspira¢ni pneumonie
Snizeni celkové motorické aktivity v dlsledku apatie,
poruchy rovnovédhy, pady, deficit vitaminG D, starnuti —
osteopordza, fraktury s fatalnimi nasledky
Gastroezofagedlni reflux zpomaleni evakuace Zaludku
Chronické onemocnéni, nardst zanétlivych markerl
(interleukiny 1L-4,6,8,10, tumor nekrotizujici faktor TNF a,
slozka komplementu protein C1q a glykoprotein hlavniho
histokompatibilitniho komplexu HLA-G)
Velmi pokrocilé | Minimdini pohybova aktivita, generalizované tézka rigidita, | Kachexie
stadium HN dystonie a bradykineze

Tiché aspirace, chronické zanéty dutiny ustni, dolnich
dychacich a mocovych cest — oslabeni proteosyntézy, narlst
narokd na energie

Infekce v dekubitech CRP >5 mg/I
Generalizované tézka rigidita, dystonie a bradykineze

Autonomni dysfunkce — tachykardie a hyperhidréza

Zdroj: vlastni
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6 Nutri¢ni podpora u pacientll s Huntingtonovou nemoci

Poruchy vyZivy u pacientll s HN jsou multifaktoridlni. Podili se na nich vrdzné mire
mutovany huntingtin, degenerace hypotalamu, mitochondrialni poruchy, poruchy metabolismu
cholesterolu, lipidd a mastnych kyselin. Studie, které by prokazaly pozitivni vliv ¢asné intervence
pfi zachytu nutricné podminénych poruch, neexistuji. Avsak nutricni podpora muizZe pozitivné
ovlivnit kvalitu Zivota pacientl a jejich rodin. Pfedchazeni zbytecnym komplikacim zdvisi na
spolupraci osetfujiciho psychiatra, neurologa, logopeda, fyzioterapeuta, nutri¢niho terapeuta.

Zakladem nutriéni péce je navazani kontaktu sodborniky, sledovani rizika rozvoje
malnutrice, sarkopenie a edukace o vyznamu vyzivy. Je vhodné s predstihem ucit pacienty
kompenzaénim strategiim pro poruchy motoriky a polykani. V indikovanych pfipadech lze pouZit
doplikovou enterdlni vyZivu.

Vyziva spolecné s fyzioterapii mize aspon ¢aste¢né zpomalit ubytek hmotnosti, nastup
sarkopenie a pokles funkéni kapacity. Obecné se pacientim s HN bez rizika malnutrice doporucuje
pestra strava s dostateénym obsahem energie 30-35 kcal/24 hod a bilkovin 1,2-1,5 g/kg/den
prevaziné zZivocisného puvodu.

PFi nechténém Ubytku télesné hmotnosti se pacientovi doporucuje navysit pfijem energie
CastéjSim pfijmem chutné kaloricky denzni stravy. Pro poruchy polykani se konzistence stravy
upravuje na vhodnou formu dle doporuceni klinického logopeda. V pokrocilych fazich
onemocnéni narGstaji naroky na potiebu energie do 35-45 kcal/kg/den a bilkovin
1,5-2,0 g/kg/den. Pokud neni moziné pokryt nutri¢ni pozadavky béznou stravou indikuje se
enterdlni vyZiva peroralni cestou (sipping, pudinky) nebo zavedeni perkutanni gastrostomie
(Volkert D 2019, Gomes F 2018).
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Prakticka Cast

7 Cile

Cilem prace bylo zjistit, zda se u Huntingtovy nemoci vyskytuji poruchy vyZivy. Ddle jsme
se pokusili o uréeni jejich etiologie a zadvaznosti. Zkoumali jsme i mozné souvislosti mezi nutricnim
stavem a ostatnimi klinickymi parametry (fenotyp nemoci, tize a délka trvani nemoci, funkéni
stav).

8 Metodologie
8.1 Soubor

Vyzkum byl uskute¢nén na Neurologické klinice 1. lékafské fakulty Univerzity Karlovy
a Vseobecné fakultni nemocnice v Praze.

Sledovany soubor cinil 10 pacientd (7 muz( a 3 Zeny) s diagndézou HN. Pacienti s HN
prichdzeli na vysetfeni do Centra extrapyramidovych onemocnéni kvali prlibéiné provadéné
kontrole aktudlniho stavu onemocnéni na Neurologické klinice 1. LF VFN v Praze. Vylucujici
kritéria pro soubor pacientd s HN byla: dekompenzovany psychiatricky stav, abusus alkoholu
presahujici Skodlivé uzivani a nespoluprdce pacienta. Hodnoty vysetfeni jsou vyjadieny jako
minimalni, maximalni, prdmérna hodnota a smérodatnd odchylka (SD). VSichni pacienti byli ve
véku od 38 do 59 let (priimér 46,7+7,96 let) s geneticky potvrzenou diagndézou HN — klasicka
forma s pocty repetic CAG tripletd v mutovaném genu od 40 do 47 (primér 44,6+2,01). Délka
onemocnéni v souboru byla od 3 do 11 let (primér 7,4+2,46 let).

Soubor kontrolni skupiny ¢inil 9 zdravych osob (5 muzll a 4 Zeny) z databaze nutricni
ambulance V. Interni kliniky 1. LF a VFN v Praze. Vylucujici kritéria pro kontrolni soubor byla:
abusus alkoholu presahujici Skodlivé uZivani, obezita, zdvainé zanétlivé onemocnéni, pfitomnost
endokrinnich patologickych stavl. Hodnoty vysetieni proband( kontrolni skupiny jsou vyjadreny
jako minimalni, maximalni, prmérna hodnota smérodatna * odchylka. Vék se v kontrolni skupiné
pohyboval v rozmezi 37 az 63 let (pramér 49,89+9,73 let).

8.2 Sbér a zpracovani dat

Geneticky test pro hodnoceni genotypt byl provadén na pracovisti 1. LF UK a VFN v Praze,
které ma potrebnou akreditaci. Genova DNA byla izolovéna z leukocytl standardni vysolovaci
technikou (Mullenbach 1998), oblast CAG(n) repetice byla amplifikovana PCR metodou a néasledné
byla provedena fragmentacni analyza. Vysledkem genetického testll jsou poclty repetic CAG
tripletd v mutovaném genu a nepostizeném genu.

Jednotna $kéla Huntingtonovy nemoci (UHDRS, Unified Huntington’s Disease Rating Scale)
je rozdélend na nékolik podsekci: motorickou, kognitivni, behavioralni a funkéni.

Motoricka skala (UHDRS-TMS, Total Motor Score) pokryva vétsinu motorickych priznaku
spojenych s Huntingtonovu nemoci (napf. bradykineze, chorea, rigidita, dysartrie) a kvantifikuje
zdvaznost onemocnéni. Skére kazdé polozky nabyvad hodnot od 0 do 4 bodd. Celkovy skére
se muze pohybovat od 0 do 124, pfi cemz s poctem bodu narlsta zavaZnost postiZzeni motorickych
funkci.
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Celkova funkéni kapacita (UHDRS-TFC, Total Functional Capacity) je standardizovana
stupnice pouzivana k hodnoceni schopnosti pracovat, spravovat finance, vykondvat domdci prace,
pecovat o sebe a Zit samostatné. Skére kazdé polozky se pohybuje od 0 do 2 nebo 3 (napft.
»zaméstndani - 0 = neschopné, 1 = pouze omezené prace, 2 = snizena kapacita pro obvyklou praci,
3 = normalni. Stupnice TFC se pohybuje od 13 (normalni) do 0 (t&zké postizeni). Cim vyssi je skére
TFC, tim je osoba nezavislejsi. TFC byl rozdélen do péti fazi, které indikuji Urovné zdvaznosti
onemocnéni na zakladé funkéniho poklesu. Skére TFC od 11 do 13 predstavuje €asné stadium
(stupen |— nejméné zavazné). O stiedné pokrocilé stadium se jedna pfi skére TFC 7-10 (stupen
II) a 3—6 (stupen Ill). Pozdni stddium odpovidd skére 1-2 (stupen IV) a skére 0 (stupen V—
nejzavaznéjsi).

Funkéni Skale (UHDRS-Functional Assessment Scale, FAS) slouzi pro podrobnéjsi méreni
funkéni kapacity a sklada se z 25 otazek (ano/ne) o specifickych funkénich schopnostech. UHDRS-
FAS zkoumd ukoly souvisejici s povolanim (napt. obvykld prace), finance (napf. hotovostni
transakce), Cinnosti kazdodenniho Zivota (napf. fizeni vozidel, hygiena), domaci prace (napfr.
udrzba domdacnosti), Uroven péce (napf. domaci péce nebo péce pod dohledem) a fyzické
schopnosti (napf. chlize, vstavani z postele, pady). FAS skore se pohybuje od 0 do 25. Vyssi skdre
znamena vétsi funkénost.

Na zakladé funkéniho hodnoceni se stanovuji UHDRS — procenta Skaly nezavislosti,
ve které 100 % znamenad nezdvislost pfi aktivitdch kazdodenniho Zivota.

Méreni télesné vysky bylo provadéno pomoci kalibrovaného stadiometru u svislé stény
a pravouhlého trojuhelniku. VySetfované osoby byly naboso, stily ve vzpfimené poloze
s lopatkami, zddy a hyzdémi oprfenymi o sténu a s uvolnénymi rameny. Ocni koutek a vnéjsi
zvukovod se nachazely v horizontale. Paty a Spicky nohou byly u sebe, paty se dotykaly zdi.

Méreni télesné hmotnosti bylo provdadéno naboso, po defekaci a vymoceni ve spodnim
pradle a lehkém odévu (tricko nebo kosile). Za kazdy obleceny kus bylo odecteno od zjisténé
hmotnosti 0,1 kg. VaZeni se provadélo na kalibrované bioimpedancni elektronické vaze
Tanita MC-780.

Stanoveni mnoistvi télesného tuku bylo méreno pomoci pfistroje Tanita MC-780. PFistroj
je kalibrovan a vysledek méreni bioelektrické impedance je zpracovan pomoci software soucasné
s dalsimi daty, jako jsou télesnd hmotnost, vyska, vék, pohlavi a etnickd skupina. Méreni
se provadélo za zdkladnich podminek: naboso, po defekaci, s vyprazdnénym mocovym méchyiem,
ve spodnim pradle a lehkém odévu. VySetfovanda osoba neméla pfed vySetfenim narocnou
fyzickou aktivitu. Za ucelem toto vyzkumu byly sledovany hodnoty: mnoZstvi tuku v %, netucna
hmota v kg, svalova hmota v kg, BMI, svalovd hmota levé pazZe v kg, svalovd hmota pravé paze
v kg, svalova hmota levé nohy v kg, svalovd hmota pravé nohy v kg. Ndsledné by vypocitany
hmota svalGi vSech 4 koncetin (Appendicular Sceletal Muscle, ASM, kg) a hmota svali vSech
4 konéetin vztaZena k vy$ce (Appendicular Sceletal Muscle Index, ASMI, kg/m?).

Méreni klidového energetického vydaje nepfimou kalorimetrii se provadélo pfistrojem
Quark RMR pomoci kanopy za zakladnich podminek pro ambulantni pacienty:

. nalacno (12 hodin pred vysetfenim nejist)

. dusevni a fyzicky klid a uvolnéni (klid 30 minut pfed mérenim)
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° v poloze vleze

° v bdélém stavu
o okolni teplota 20-25 °C
° vySetfovana osoba nesmi byt stresovana

Po napojeni pacienta byla sbirdna data v ustaleném stavu, ktera charakterizuji miru
metabolismu na bunééné urovni. Namérend data byla po vyhodnoceni softwarem pouzita pro
Ucely této diplomové prace. Jedna se o REE (kcal/24 hod), hodnoty RQ a stanoveni utilizace
substratd (proteind, tukd a sacharidli v %.

Pro stanoveni rychlosti metabolismu byl hodnocen pomér hodnoty REE vztazené
k beztukové télesné hmotnosti (kg) k REEHB vztaZené k beztukové télesné hmotnosti (kg). O
hypermetabolismus se jednalo, pokud REE:REEHB byl >1,0, o hypometabolismus pokud
REE:REEHB byl < 1,0.

Energetickad bilance byla ziskana odeé¢tem TEE (kcal/24 hod) z celkového energetického
prijmu (CEP, kcal/24 hod). TEE byla vypocitana vynasobenim REE (kcal/24 hod) a faktorem aktivity.
Faktor aktivity byl stanoven na zakladé klinického hodnoceni (UHDRS) a Tab. ¢.4. CEP byl
hodnocen dle tfidenniho zaznamu jidelni¢ku pacientem pomoci aplikace Nutriservis PROFI.
Pacienti a pecujici osoby byli sezndmeni s pravidly vedeni zdznamu.

v vew

Vysetieni bylo provddéno v poloze vsedé, v pohodIné a vzptimené poloze s predloktim opfenym o
jinou ¢ast téla. VysSetifovana osoba vyvijela tlak proti pévnému odporu dynamometru postupné do
maxima dominantni pazi. Byly provadény tfi pokusy se Sedesdti vtefinovym odpoclinkem.
Zaznamenan byl nejlepsi vysledek (kg).

Pro screening rizika a diagnostiku podvyzZivy dle doporuceni ESPEN a GLIM byl pouZit novy
dvoustupnovy model, ktery predstavuje Obr. €. 7.
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Obrdzek 7- Globdlni konsenzus pro diagnostiku malnutrice u dospélych GLIM

SCREENING RIZIKA

v

VYSETRENI
NUTRIENIHO
STAVU

DIAGNOZA

v

STUPEN
ZAVAZNOSTI

Zdroj: Novak, 2019

Prvnim krokem bylo pouZiti screeningového nastroje MUST. Pacient ma
malnutrice, pokud vysledek screeningu je 0 bodd (BMI >20 nebo Ubytek TH <5 % nebo pfijem
stravy je normalni a neni riziko, Ze bude nemozny). V pfipadé, Ze pacient dosahne v celkovém
poctu 1 bod, jednd se o stfedni riziko malnutrice ((BMI = 18,5-20 nebo ubytek TH 5-10 %). Pfi
poctu 2 a vice bodl pacient je ve vysokém riziku malnutrice (BMI <18,5 nebo Ubytek TH >10 %

V riziku malnutrice
* S vyuzitim validovanych screeningovych testt

Diagnosticka kritéria
¢ Fenotypova
+ Nechtény pokles hmotnosti
* Nizky index télesné hmotnosti
* SniZeni svalové hmoty
* Etiologicka
* snizeny pfijem nebo porucha vstfebavani zivin
* PFitomnost onemocnéni/zanétlivy stav

Splnéni kritérii pro diagndzu malnutrice
* Vyzaduje pritomnost nejméné jednoho fenotypového
a jednoho etiologického kritéria

Uréeni stupné zavaZnosti malnutrice
+ Stanoveni pomoci fenotypového kritéria

nebo nepfijima stravu nebo existuje predpoklad nemozZnosti pfijmu potravy).

Pokud pacient byl nutriéné rizikovy, druhym krokem bylo zhodnoceni diagnostickych
kritérii a stupné zavaZnosti malnutrice. Hodnotilo se pét zakladnich kritérii, které prestavuje
Tab. €. 13. Pro stanoveni diagnézy malnutrice je nutna soucasna pritomnost alespon jednoho
fenotypového a jednoho etiologického kritéria. Stanoveni stupné zavainosti malnutrice bylo

provadéno podle pfitomnosti fenotypovych kritérii, které jsou v Tab. ¢.14.
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Tabulka 13- Pét zakladnich diagnostickych kritérii pro diagnézu malnutrice

Fenotypové kritérium

Etiologické kritérium

Vahovy ubytek (%) je definovan jako >5 %
v poslednich 6 meésicich nebo >10

poslednich 6 mésicl

% za

Nizké BMI1 (kg/m2) je definované jako <20 ve
véku <70 let a <22 ve véku 270 let

SniZeny pfijem stravy nebo vstrebavani Zivin je
definovan pfi snizeni energetického pfijmu (EP)
0 50 % a méné delsi nez 1 tyden nebo jakakoli
redukce EP delsi nez 2 tydny, ¢i jiny chronicky
stav negativné ovliviujici vstfebavani Zivin —
napf. poruchy polykani, nevolnost, prajem,
zvraceni, zacpa nebo bolesti bficha.

Pfitomnost zavazného onemocnéni / zanétu

SniZzena svalova hmota

Pfitomnost zadvazného onemocnéni / zanétu

BMI - hmotnost/vyska?, kg/mZ; snizena svalova hmota - ASM: muzi <20 kg; Zeny <15kg nebo ASMI: muzi <7 kg/m?;

Zeny < 6 kg/m?

Zdroj: Novak, 2019

Tabulka 14- Fenotypovad kritéria pro diagnostiku podvyZivy

Fenotypova kritéria

Pokles hmotnosti (%)

SniZzena svalova

hmota / sila

Nizké BMI (kg/m2)

Stuperi 1 / Stfedné
tézka
(alespon 1 fenotypové

malnutrice

kritérium, které splfuje
tento stupen)

5-10 % za posl. mésic /
10-20 % za vice neZ 6
meésicl

<20 ve véku <70 let
<22 ve véku 270 let

Mirny nebo stfedné
zdvazny deficit

Stupen 2 / Tézka
malnutrice

(alespont 1 fenotypové
kritérium, které spliuje
tento stupen)

>10 % za posl. mésic /
>20 % za vice nez 6
meésicl

<18,5 ve véku <70 let
<20 ve véku =70 let

Tézky deficit

BMI — hmotnost/vyska?, kg/m?

Zdroj: Novak, 2019
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Pro screening a diagnostiku sarkopenie byl pouzit revidovany dvoustupriovy model dle
doporuceni evropské pracovni EWSOP2 predstaveny na Obr. ¢.8.

Obrazek 8- Algoritmus pro vyhleddvdni, hodnoceni, potvrzeni diagnozy sarkopenie

Sarkpenie
nepritomna
Rescreening pozdéji

POZITIVNI NEBO

PRITOMNA
Svalova sila SRR AT Sarkpenie
nepritomna
Rescreening pozdéji
h 4 V klinické praxi
Pravdépodobna postacmektom_u, aby
o . = se zhodnotila
SRR etiologie sarkopeniea
zahdjilaintervence
SNIZENA
ry
v

MnoZstvi svalové

NORMALNI

SNIZENA

Potvrzena
sarkopenie

SNIZENA
Zavaina sarkopenie

SARK_F — dotaznik pro screening sarkopenie (SArcopenia Screening in Community); DXA — dvouenergiova rentgenova
absorpciometrie (dual-emission X-ray absorptiometry); BIA — bioimpedanéni analyza; CT — pocitatova tomografie
(computer tomography); SPPB — kratka baterie pro testovani fyzické zdatnosti (Short Physical Performance Battery);
TUG = test vstan a jdi na ¢as (Timed—up—and—go test)

Zdroj Topinkova, 2019

Prvnim krokem algoritmu bylo vyhledavani pacientll s pravdépodobnou sarkopenii.
Pritomnost celkové slabosti pacienta, ztraty svalové hmoty a pomalad chize, malnutrice, nizka
télesnd hmotnost a nizkd télesna aktivita ukazovala na riziko pfitomnosti sarkopenie. Za
varovnymi signaly sarkopenie byly povaZovany subjektivni projevy pacientl: pokles hmotnosti,
pokles svalové sily v pazich nebo dolnich koncetinach, celkovou télesnou slabost, Gnava a rychla
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unavitelnost, pady a porucha mobility/chlze, ztrdta energie, obtizné provadéni fyzicky
narocnéjsich ¢innosti nebo béznych ¢innosti v domacnosti.

V pripadé, Ze pacient byl rizikovy pro rozvoj sarkopenie, druhym krokem byla diagnostika
a zhodnoceni zavaznosti sarkopenie. Pravdépodobnost sarkopenie byla definovana jako sila stisku
ruky (Grip strength) u muzl <27 kg a Zen <16 kg nebo stisk vztazeny k BMI muzZi <1,0; Zeny
<0,56. Pro stanoveni diagndzy sarkopenie je nutna pfitomnost soucasné snizeni svalové sily
a shizeni objemu svalové hmoty. Hodnoceni objemu svalové hmoty bylo provedeno pomoci BIA.
Hrani¢ni hodnoty a skére jednotlivych vySetieni pro diagnézu a zdvaznost sarkopenie jsou hmota
svall vSech 4 koncetin (Appendicular Skeletal Muscle, ASM): muZi <27 kg; Zeny <16 kg nebo
hmota svalll vSech 4 koncetin vztaZena k vysce (Appendicular Skeletal Muscle Index,ASMI = ASM/
vyska?): muZi < 7 kg/m?%; Zeny < 6 kg/m?2. Posouzeni zdvaZnosti sarkopenie se v této diplomové
praci neprovadélo. Jedna se o kratkou baterii pro testovani fyzické zdatnosti (Short Physical
Performance Battery, SPPB), Test vstan a jdi na ¢as (Timed—up—and—go test, TUG), Test chlze na
400 metrd.

Vsechna namérend data byla ziskdna ze zdravotnické dokumentace nemocni¢niho
informacniho systému. Realizace a zabezpeceni sbéru dat probihalo pod vedenim doc. MUDr.
Jifiho Klempife, Ph.D., MUDr. Kristyny Doleckové, Marcely Fliegelové a zdravotni sestry Ireny
Starkové. Sbér dat probihal v obdobi ¢erven 2019 az kvéten 2020. Ziskana data byla vyhodnocena
a statisticky zpracovana pomoci popisné statistiky Microsoft Excel 2020. Vysledky jsou znazornény
v tabulkach.

8.3 Vysledky souboru pacient s HN a kontrolni skupiny

8.3.1 Antropometrické méreni

Do studie bylo zarazeno celkem 10 pacientl (7 muz(i a 3 Zeny) ve véku od 38 do 59,0 let
s primérem 45+0,8 let. Charakteristiky jedincll jsou prestaveny v Tab. ¢.15. Kontrolni soubor 9
probandi (5 muzl a 4 Zeny) byl ve véku od 37 do 63 let s primeérem 49,9+9,7 let. Charakteristiky
jedincll kontrolni skupiny jsou predstaveny v Tab.¢.16. Antropometrické charakteristiky byly nizsi
v souboru pacientll oproti vysledklim kontrolni skupiny. Télesna hmotnost pacientl byla
v priméru 63,8+11,5 kg oproti kontrolni skupiné 71,4+11,7 kg. Pacienti byly vyssi 174,4+10,2 cm
oproti kontrolni skupiné 172,746,8 cm. Nasledné vypocitany BMI ma nizsi hodnotu u pacientd
20,943,8 nez u kontrolni skupiny 23,942,9.
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Tabulka 15- Antropometrickd méreni u pacientii

Pramér Median |SD Minimum | Maximum
Vék (let) 46,7 45,0 8,0 38,0 59,0
Télesna hmotnost (kg) 63,8 63,0 11,5 43,4 84,0
Vyska (cm) 174,4 172,0 10,2 162,0 195,0
BMI (kg/m2) 20,9 20,4 3,8 14,7 28,4
ZtrataTH % 19,4 18,5 14,1 0,0 50,0

SD — smérodatna odchylka; BMI — hmotnost/vyska? v kg/m2; TH — télesna hmotnost

Tabulka 16 - Antropometricka méfeni u kontrolni skupiny

Primér Median SD Minimum Maximum
Vék (let) 49,9 55,0 9,7 37,0 63,0
Télesna
hmotnost (kg) |71,4 67,4 11,7 53,7 90,0
Vyska (cm) 172,7 171,0 6,8 166,0 184,0
BMI (kg/m2) 23,9 23,5 2,9 19,1 28,5

SD — smérodatna odchylka; BMI — hmotnost/vyska? v kg/mZ; TH — télesna hmotnost

8.3.2 Klidovy energeticky vydej a oxidace substratu

Vysledky méreni energetického vydaje nepfimou kalorimetrii a vypocitaného s pouzitim
prediktivni rovnice Harrise a Benedicta jsou predstaveny v Tab. ¢.17 pro soubor pacientll a v Tab.
¢.18 pro kontrolni skupinu v Tab. X. Primérna namérend hodnota REE v souboru pacientl byla
nizsi 1438,9+218,6 kcal/24 hod neZ predpoklddana REEHB 1472,8+195,9 kcal/24 hod. Primérna
namérend hodnota REE kontrolni skupiny byla vy3si 1552,0+268,6 kcal/24 hod nez predpokladana
REEHB 1532,4+214,9 kcal/24 hod. Dle hodnot REE A REEHB vztazenych k beztukové hmoté byla
odhadovana rychlost metabolismu, kterd se u souboru pacientll a kontrolni skupiny rovnala
v priméru 1,0+0,1, coZ bylo klasifikovdno jako normometabolicky stav. Celkovd vypocitana
energeticka potfeba u pacientd byla v priméru 2032,8+328,5 kcal/24 hod nizsi nez u kontrolni
skupiny 2172,8+376,1 kcal/24 hod. Respiracni kvocient obou skupin byl v prdméru 0,810,1 a
ukazoval na zvysenou utilizace proteind.
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Tabulka 17- Méfeny a predpovidany klidovy energeticky vydej a oxidace substratu u pacienti

Pramér Median |SD Minimum | Maximum

REE (kcal/24 hod) 1438,9 1423,0 218,6 1064,0 1883,0
TEE (kcal/24 hod) 2032,8 2113,7 328,5 1489,6 2559,6
REE/FFM (kcal/kg/24 hod) 26,2 26,0 3,7 18,8 33,9
REEHB (kcal/24 hod) 1472,8 1457,5 195,9 1191,0 1801,0
REEHB/FMM (kcal/kg/24 hod) 27,1 28,1 1,9 24,0 29,0

REE (kcal/kg/24 h)/REEHB(kcal/kg/24h) 1,0 1,0 0,1 0,7 1,2

RQ 0,8 0,8 0,1 0,7 1,0

SD — smérodatna odchylka; REE — klidova energetickd potfeba dle vysledkd nepfimé kalorimetrie (Resting Energy
Expenditure, kcal/24 hod); TEE — celkovd energetickd potfeba (Total Energy Expenditure, kcal/24 hodin) FFM —
beztukova télesna hmota (Fat Free Mass, kg); REEHB — klidova energetickd potfeba dle rovnice Harrise a Benedicta
(Resting energy expenditure by the Harris and Benedict formula, kcal/24 hod); RQ — respiraéni kvocient (Respiratory
Quotient)

Tabulka 18- Méreny a predpovidany klidovy energeticky vydej a oxidace substrdtu u kontrolni
skupiny

Primér Median SD Minimum | Maximum

REE (kcal/24 hod) 1552,0 1491,0 268,6 1147,0 1966,0
TEE (kcal/24 hod) 27,2 26,4 2,9 23,8 33,4
REE/FFM (kcal/kg/24 hod) 1532,4 1520,0 214,9 1207,0 1853,0
REEHB (kcal/24 hod) 26,9 27,0 1,9 24,0 29,5
REEHB/FMM (kcal/kg/24 hod) 1,0 1,0 0,1 0,9 1,1

REE (kcal/kg/24 h)/REEHB(kcal/kg/24h) 2172,8 2087,4 376,1 1605,8 2752,4
RQ 0,8 0,8 0,1 0,7 1,0

SD — smérodatna odchylka; REE — klidova energetickd potreba dle vysledkl nepfimé kalorimetrie (Resting Energy
Expenditure, kcal/24 hod); TEE — celkovd energetickd potfeba (Total Energy Expenditure, kcal/24 hodin) FFM —
beztukova télesna hmota (Fat Free Mass, kg); REEHB — klidova energetickd potfeba dle rovnice Harrise a Benedicta
(Resting energy expenditure by the Harris and Benedict formula, kcal/24 hod); RQ — respiraéni kvocient (Respiratory
Quotient)
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8.3.3 Bioelektricka impedancni analyza

Vysledky méreni bioelektrické impedance jsou znazornény v Tab. ¢.19 pro soubor
pacientl a v Tab. ¢.20 pro kontrolni skupinu. Hodnoty mnozstvi télesného tukl v % u pacient
jsou nizsi (v priméru 14,1+10,6 %) nez u kontrolni skupiny (19,418,1 %). Podobny vysledek i u
hodnoty netuc¢né hmoty primér u pacientd 54,3+9,3 kg vs 57,7+11,9 kg hodnoty kontrolni
skupiny, ASM pramér 22,2+4,0 kg u pacientd vs 23,0+4,9 kg kontrolni skupiny, ASMI 7,2+0,7kg/m?
u pacientt vs 7,8+1,3 kg/m? kontrolni skupina.

Tabulka 19- Hodnoty méreni bioelektrické impedancni analyzy u pacienti

Pramér Median |SD Minimum | Maximum
Tuk % 141 9,4 10,6 3,0 29,2
Netucna hmota kg 54,3 56,3 9,3 41,1 72,4
ASM (kg) 22,2 23,1 4,0 16,0 29,9
ASMI (kg/m2) 7,2 7,2 0,7 6,1 8,2

SD — smérodatna odchylka; Tuk % - mnozstvi télesného tuku v %; ASM — hmota svall viech 4 koncetin (Appendicular
Skeletal Muscele, kg); ASMI — hmota svald vsech 4 koncetin vztaZena kvySce (Appendicular Skeletal Muscele
Index, kg/m2)
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Tabulka 20- Hodnoty méreni bioelektrické impedancni analyzy u kontrolni skupiny

Prumér Median SD Minimum Maximum
Tuk % 19,4 19,6 8,1 7,7 30,6
Netucna hmota kg 57,7 58,2 11,9 43,5 77,2
ASM (kg) 23,0 24,0 4,9 16,5 29,5
ASMI (kg/m2) 7,8 8,1 1,3 5,9 9,6

SD — smérodatna odchylka; Tuk % - mnozstvi télesného tuku v %; ASM — hmota svall vSech 4 koncetin (Appendicular
Skeletal Muscele, kg); ASMI — hmota svald vSech 4 koncetin vztaZena kvySce (Appendicular Skeletal Muscele
Index, kg/m?2)

8.3.4 Handgrip

Vysledky funkéniho méreni svalové sily ruky pomoci dynamometru ukazuji u pacientd
pramérnou hodnotu 22,2+11,3 kg s minimem 11,3 kg a maximem 32. Pacienti v porovnani
s normami vykazuji nizsi funkéni stav Tab. ¢.21.

Tabulka 21- Méfeni svalové sily ruky u pacienti

Pramér Median SD Minimum Maximum

Handgrip (kg) 22,2 23,6 7,8 11,3 32,0

8.3.5 Nutri¢ni propocet zaznamu jidelni¢kl pacientu

Nutriéni propocet zaznamu jidelnickd pacientl ukazal pozitivni energetickou bilanci
s primérem 850,3+768,7 kcal/24 hod pfi celkovém energetické ptijmu 2845,6+875,0 kcal/24 hod.
Energeticky pfijem v priméru 44,5+14,0 kcal/kg/24 hod a pfijem bilkovin v priméru 1,8+0,5
g/kg/24 hod je vyssi nez referencéni hodnoty pfijmu energie a Zivin. Vysledky pfedstavuje Tab.
¢.22.

Tabulka 22- Propocet nutricni bilance ze zaznamu jidelnickii pacientii s Huntingtonovou nemoci

Pramér Median SD Minimum | Maximum
CEP (kcal/24 hod) 2845,6 2558,7 875,0 1989,4 4382,3
EB (kcal/24 hod) 850,3 499,8 768,7 153,9 2418,1
PFijem (kcal/kg/24 hod) 44,5 44,0 14,0 23,9 74,3
PFijem bilkovin (g/kg/24 hod) 1,8 1,9 0,5 0,9 2,7

SD — smérodatna odchylka; CEP — celkovy energeticky pfijem, kcal/24 hod; EB — Energeticka bilance (energeticky pfijem
ze stravy v kcal/24 hod — celkova energeticka potieba v kcal/24 hod.; Pfijem — energeticky pFijem ze stravy (kcal/24 hod)
vztazeny na kg télesné hmotnosti, kcal/kg/24 hod; Pfijem bilkovin — pfijem bilkovin ze stravy (g/24 hod) hod vztazeny na
kg télesné hmotnosti (kcal/kg/24 hod)
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8.3.6 Klinické charakteristiky pacientt

Klinické charakteristiky pacientl prestavuje Tab. ¢.23. VSichni pacienti maji klasickou
formu onemocnéni s pocatkem ve stredném véku a délkou onemocnéni od pocatku klinickych
projevl v pramérd 7,4+2,5 let (od 3 do 11 let). Jedna se o pomérné homogenni soubor s poctem
tripletd v mutovaném chromozomu v praméru 44,6+2,0 (od 40 do 47). Skérovani motorického
a funkéniho postizeni odpovida 2. stadiu dle UHDR-TFC a UHDRS-TMS.

Tabulka 23- Klinické a genetické charakteristiky pacienti

Pramér Median |SD Minimum | Maximum
Délka onemocneéni (let) 7,4 7,5 2,5 3,0 11,0
UHDRS-TMS 33,2 33,0 7,6 22,0 49,0
UHDRS-TFC 7,7 8,0 1,5 5,0 10,0
UHDRS-Funkéni skala 18,0 19,0 3,8 11,0 24,0
UHDRS-Procenta skaly nezavislosti 77,0 80,0 8,6 65,0 95,0
Triplety 44,6 45,0 2,0 40,0 47,0

SD — smérodatna odchylka; UHDRS-TMS — tize motorického postiZeni, vétsi skore — vétsi postizeni; UDRS-TFC — celkova

kapacita, vétsi skore — vétsi funkcnost; UHDRS-Procenta skaly nezavislosti - 100 % - nezévislost; Triplety — patologicky
pocet CAG tripletl

8.4 Kazuistiky

Pfipraveny soubor kazuistik predstavuje klinicky postup feseni jednotlivych pfipad( pro
vyhledavani poruch nutricniho stavu, jejich hodnoceni a naslednou intervenci u pacientl
se stfedné pokrocilym stadiem klasické formy HN. Soucasné slouzi pro srovnani s podobnymi
pfipady a kontrolni skupinou.

Pacient ¢€.1 dle vysledku provddénych vysetfeni mél stfedné téikou malnutrici
s pravdépodobnou sarkopenii a mél vyznamny hypometabolicky stav, ktery mohl souviset
s nizkosacharidovym typem stravovani. Neurologicky viak nevyboduje ze skupiny pacienta.

Pacient ¢.2 mél nejdelsi progresi nemoci. Vysledky jeho vysSetfeni ukazuji vyrazny
katabolismus, tézkou malnutrici a sarkopenii s nejvyssi pozitivni energetickou bilanci nasem
souboru. Ztrata télesné hmotnosti nebyla spojena se snizenym pfrijmem, dysfagii, zvySenym
energetickym vydajem, maldigesci, malabsorpci nebo zanétem vedoucim k hypermetabolickému
stavu. Laboratorni hodnoty nevykazovaly zvySené zdnétlivé parametry nebo poruchy endokrinnich
funkci.

Pacient ¢.3 podle klinickych a laboratornich vysetfeni nemél Zadné projevy malnutrice.
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Pacient ¢.4 patfil k vice postizenym pacientim s nejnizsi télesnou hmotnosti a soucasné
s kratSi dobou onemocnéni. Mél zavaznou dysfagii, tézkou malnutrici a sarkopenii pfi pozitivni
energetické bilanci.

Pacient ¢.5 mél nejdelsi pribéh onemocnéni a byl nejvice funkéné postizen podle skaly
UHDRS-TFC, ale z nutri¢niho hlediska nejevil klinické ani laboratorni zndmky malnutrice.

Pacient €.6 byl jediny pacient, ktery mél BMI v pdsmu nadvahy.

Pacient ¢.7 mél nejkratsi dobu progrese a nejvice postizenou hybnost a vyssi potrebu
v dopomoci neZ ostatni pacienty. Podle screeningového vysetfeni (MUST) nedosahoval rizika
malnutrice, ale podle vysetieni sily stisku ruky vykazoval zndmky sarkopenie.

Pacient €.8 presto, Ze byl nejstarsi ve skupiné a mél tézsi funkéni postizeni, nevykazoval
klinické a laboratorni znamky malnutrice.

Pacient ¢.9 si udrzoval stalou télesnou hmotnost pfi vyrazné vyssi energetické bilanci po
péti letech trvani nemoci. Z hlediska pohybu a funkce pacient patfil k nejméné postizenym
v nasSem souboru.

Pacient €.10 mél i v rekonvalescenci omezenou fyzickou aktivitu (klid a cvi¢eni na 0Zku)
pro frakturu obratll po padu z vysky. Z nutri¢niho hlediska vykazoval pozitivni energetickou bilanci
a soucasné ztratu télesné hmotnosti doprovazenou sarkopenii.

Osnovu kazdé kazuistiky predstavuje tabulka, ve které jsou uvedeny: vék, pohlavi,
vysledky vysSetfeni, soucasny nutricni stav, analyza pfipadu, ndvrh intervence. Vysvétlivky
k jednotlivym tabulkdm jsou uvedeny na koci Tab. ¢.24.
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8.4.1 Kazuistika 1

Tabulka 24- Pacient ¢.1

Pacient ¢.1

Muz, 46 let, vyska:183,0 cm, vaha: 58,8 kg, BMI: 17,6 - podvaha

Nynéjsi onemocnéni

Huntingtonova nemoc stfedné pokrocilé stadium
Triplety: 15/44
Délka onemocnéni: 7 let

Ztrata télesné hmotnosti: celkem za dobu od stanovené diagnozy: 20,3 %, za
posledni dobu: ANO, 3,5 kg za posledni 6 més =5,6 %

Klinické hodnoceni

UHDRS —TMS :33

UHDRS —TFC: 8

UHDRS — funkéni $kdla: 20 z 25

UHDRS — procenta $kaly nezavislosti: 80 %

Dysfagie: NE

Stravovaci navyky

Nizkosacharidova dieta dle poznamek pacienta

CEP dle zdznamu jidelni¢ku: 1989,4 kcal/24 hod (31,4 kcal/kg/24 hod),
bilkoviny: 1,88 g/kg, bilkoviny: 22,2 % CEP, tuky: 55,5 % CEP, sacharidy: 24,3
% CEP

Vysledky vysetreni

Nutricni potfeba dle rovnice Harrise a
Benedicta:

REEHB =1480 kcal/24 hod
REEHB/FFM = 26,1 kcal/kg/24 hod

TEE=REEHB*1,4 = 2072 kcal/24 hod

Neptima kalorimetrie:

REE = 1064 kcal/24 hod
REE/FFM = 18,77 kcal/kg/24 hod
RQ: 0,79

PAL: 1,4

TEE = REE*1,4 = 1489,6 kcal/24 hod

Energeticka bilance

Energetickd bilance = energeticky pFijem ze stravy v kcal/24 hod -TEE
v kcal/24 hod

pozitivni 499,8 kcal/24 hod

Bioimpedancni analyza

Tuk %: 3,6
FFM: 56,7 kg

ASM: 24,6 kg
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ASMI: 7,3 kg/m2

Handgrip 25,6 kg

Hodnoceni

MUST 2 b.- vysoké riziko malnutrice
GLIM Stfedné tézka malnutrice

Screening rizika sarkopenie

Pozitivni: Unava pfi béZnych domacich ¢innostech, porucha motility (chlize)

Sarkopenie

Pravdépodobna sarkopenie

Smeér a rychlost metabolismu

Katabolismus

Hypometabolismus 0,72

Doporuceni:

Pro stimulaci proteosyntézy zachovat vysoky prijem kvalitnich bilkovin
predevsim Zivocisného plvodu (libovd masa, vejce a plnotuc¢né mlécné
vyrobky).

Pravidelné zarazovani do jidelnicku mofskych ryb a rostlinnych oleju pro
navyseni pfijmu n-3 mastnych kyselin, minimalné 2krat za tyden.

Rozsifeni jidelni¢ku (navyseni komplexnich sacharidd zafazovanim pfiloh ke
kazdému hlavnimu jidlu). V pfipadé, Ze Uprava jidelnicku bude nedostacujici
k Upravé rovnovahy metabolismu, je nutna nutri¢ni podpora cestou enteraini
vyZivy — sipping, pomalé navyseni energetického pfijmu 2 baleni (cca 500-600
kcal a den). Je mozné zvézit suplementaci B-hydroxy B-methylbutyratu (HMB)
v denni davce 3 g.

Primérena fyzicka aktivita musi byt pravidelna alespori 3x tydné po dobu
15 minut pfi vysoké intenzité (mluveni neni mozné) nebo az 50 minut pfi
stfedni intenzité (je mozna konverzace). Napfiklad: béh, rychla chlize s nebo
bez trekovych holi, plavani, jizda na kole ¢i rotoped. Jsou vhodné posilovaci
trénink a cviky na stabilitu.

Sledovani:

Kontrola za 3 meésice kontrolni nutriéni bilance, kontrola nutri¢nich
parametrd, kontrola klinickych parametra.

Sledovany muz ve véku 46 let, vyska:183,0 cm, vaha: 58,8 kg, BMI: 17,6 (podvaha) se stfedné pokrocilou stadiem HN

(pocet tripletli CAG v mutovaném chromozomu 44) a délkou onemocnéni od zac¢atku klinickych projevi 7 let. Motorické
a funkéni postiZzeni 2. stadium dle UHDRS skérovani odpovida vzrastajici zavislosti na druhych a potieba asistence pfi

aktivitach kazdodenniho Zivota. Pro tohoto pacienta je charakteristicky hypometabolismem (RQ 0,79), ktery muze

souviset s nizkosacharidovou dietou, kterou si pacient zvolil na doporuceni svych znamych.

BMI — hmotnost/vyska2, kg/m2 — klasifikace podvahy, nadvahy a obezity dle Tab. ¢ 7

pocet CAG triplet v nepostizeném/postizeném chromozomu

UHDRS — TMS = tize motorického postizeni, vétsi skdre = vétsi postizeni

UHDRS — funkéni skdla — funkéni kapacita, vétsi skore = vétsi funkénost

UHDRS — procenta $kaly nezavislosti - 100 % = nezdvislost

CEP — celkovy energeticky pfijem, kcal/24 hod
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REEHB — klidova energetickd potfeba dle rovnice Harrise a Benedicta (Resting energy expenditure by the Harris
and Benedict formula), kcal/24 hod

FFM — beztukova télesna hmota (Fat Free Mass), kg

TEE — celkova energetickd potfeba (Total Energy Expenditure, kcal/24 hodin

REE — klidova energetickd potfeba dle vysledkl nepfimé kalorimetie (Resting Energy Expenditure v kcal/24 hodin)
RQ — respiracni kvocient (Respiratory Quotient)

PAL — priimérna denni potreba energie pro télesnou aktivitu (Physical Activity Level, PAL)

tuk % - mnoZstvi télesného tuku v % dle BIA

ASM — hmota svall vSech 4 koncetin (Appendicular Skeletal Muscle), kg, viz kap. Sbér a zpacovani dat

ASMI — hmota svall vSech 4 koncetin vztazena k vySce (Appendicular Skeletal Muscle Index), kg/m2, viz kap. Sbér
a zpracovani dat

MUST — vyhledavani rizika malnutrice viz kap. Sbér a zpracovani dat
GLIM — stanoveni diagndzy malnutrice viz kap. Sbér a zpracovani dat
vyhledavani rizika a stanoveni diagndzy sarkopenie viz kap. Sbér a zpracovani dat

katabolismus — pfitomnost ztraty télesné hmotnosti soucasné s pozitivni energetickou bilanci pfi TE> median TEE
nebo nizké BMI (podvaha) soucasné se snizenim télesné hmotnosti a snizenym mnozZstvim svalové hmoty

rychlost dle vzorce REE/FFM v kcal/kg/24 hod vztazené kREEHB/FFM v kcal/kg/24 hod, pokud pomé
>1 = hypermetabolicky stav, pokud poméru REE/REEHB <1 = hypometabolicky stav
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8.4.2 Kazuistika 2

Tabulka 25- Pacient ¢.2

Pacient ¢.2

Muz, 56 let, vyska:180,0 cm, vaha: 59,2 kg, BMI: 18,3 - podvaha

Nynéjsi onemocnéni

Huntingtonova nemoc stfedné pokrocilé stadium
Triplety: 17/44

Délka onemocnéni: 11 let

Ztrta télesné hmotnosti:

celkem za dobu od stanovené diagndzy: 34,0 %, za posledni 6 més: 4,0 kg (6,2
%)

Klinické hodnoceni

UHDRS —=TMS: 33

UHDRS —TFC: 8

UHDRS — funkéni $kala: 20

UHDRS — procenta $kaly nezavislosti: 80 %

Dysfagie: NE

Stravovaci navyky

CEP dle zaznamu jidelnic¢ku: 4382,3 kcal/24 hod (74,3 kcal/kg)

Ptijem bilkovin: 2,7 g/kg, 14,5 % CEP, tuk(: 32,3 % CEP, sacharid(i: 52,6 % CEP

Vysledky vysetfeni

Nutri¢ni potfeba dle rovnice Harrise a
Benedicta

REEHB =1403 kcal/24 hod
REEHB/FFM = 25,14 kcal/kg/24 hod
PAL=1,4

TEEHB = REEHB*1,4= 1964,2 kcal/24 hod

Nepfima kalorimetrie

REE = 1454 kcal/24 hod
REE/FFM = 26,06 kcal/kg/24 hod
RQ=0,79

TEE = REE*1,4 = 2175,6 kcal/24 hod

Energeticka bilance

Energeticka bilance = energeticky pfijem ze stravy — TEE

pozitivni 2418,1 kcal/24 hod

Bioimpedancni analyza

Tuk %: 5,7
FFM: 55,8 kg

ASM: 22,3 kg
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ASMI: 6,88 kg/m2

Handgrip 26,9 kg

Hodnoceni

MUST 2 b.- vysoké riziko malnutrice
GLIM Stfedné tézka malnutrice

Screening rizika sarkopenie

Pozitivni: Unava pfi béznych domacich ¢innostech, porucha motility (chize),
celkova slabost

Screening sarkopenie

sarkopenie

Smér a rychlost metabolismu

katabolismus

hypermetabolismus (1,04)

Doporuceni

Pro stimulaci proteosyntézy zachovat vysoky prijem vysoce kvalitnich bilkovin
predevsim Zivocisného plvodu (libovd masa, vejce a plnotuéné mlécné
vyrobky).

Pravidelné zarazovani do jidelnicku mofskych ryb a rostlinnych olejd pro
navyseni pfijmu n-3 mastnych kyselin, minimalné 2krat za tyden.

Rozsifeni jidelnicku (navyseni komplexnich sacharid( zafazovanim pfriloh ke
kazdému hlavnimu jidlu). V ptipadé, Ze Uprava jidelnicku bude nedostacujici
k Upravé rovnovahy metabolismu, je nutna nutri¢ni podpora cestou enteraini
vyZzivy — sipping, pomalé navyseni energetického pfijmu 2 baleni (cca 500-600
kcal a den). Je mozné zvazit suplementaci B-hydrox B-methylbutyratu (HMB)
v denni davce 3 g.

Pfimérena fyzicka aktivita musi byt pravidelnd alesporn 3x tydné po dobu
15 minut pfi vysoké intenzité (mluveni neni mozné) nebo az 50 minut pfi
stfedné intenzité (je moZna konverzace). Napftiklad: béh, rychla chize s nebo
bez trekovych holi, plavani, jizda na kole ¢i rotoped. Jsou vhodné posilovaci
trénink a cviky na stabilitu.

Sledovani:

Kontrola za 3 mésice po zavedeni nutri¢ni podpory (kontrolni nutri¢ni bilance,
kontrola nutri¢nich parametr(, kontrola klinickych parametra).

Sledovany pacient, 56 let, vyska:180,0 cm, vaha: 59,2 kg, BMI: 18,3 (podvaha) se stfedné pokrocilou HN (pocet tripletl
CAG v mutovaném chromozomu 44) a délkou onemocnéni od zacatkl klinickych projevl 11 let. Motorické a funkéni

postizeni 2. stadium dle UHDRS skdrovani odpovida vzristajici zavislosti na druhych a potieba asistence pfi aktivitach

kazdodenniho Zivota. Pecujici rodina. Pfi vy$sim energeticky (74,3 kcal/kg/24 hod) a pfijmu bilkovin (2,7 g/kg/24 hod.)

pacient ma tézkou malnutrice a sarkopenie pfi katabolickém a hypermetabolickém obratu Zivin.
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8.4.3 Kazuistika 3

Tabulka 26- Pacient ¢.3

Pacient ¢.3

Zena, 38 let, vy$ka:164,0 cm, vaha: 62,8 kg, BMI: 23,3 - normalni

Nynéjsi onemocnéni

Huntingtonova nemoc stiedné pokrocilé stadium
Triplety: 15/45

Délka onemocnéni: 8 let

Ztrata télesné hmotnosti:

celkem za dobu od stanovené diagndzy: 11,9 %

za posledni dobu: NE

Klinické hodnoceni

UHDRS —TMS: 22

UHDRS —TFC: 8

UHDRS — funkéni skdla: 20 z 25

UHDRS — procenta skaly nezavislosti: 80 %

Dysfagie: NE

Stravovaci navyky

CEP dle zaznamu jidelnicku
2558,7 kcal/24 hod (40,7 kcal/kg),

Ptijem bilkovin: 1,6 g/kg, 16,1 % CEP, tuk(: 33,3 % CEP, sacharid(i: 50,6 % CEP

Vysledky vysetifeni

Nutricni potfeba dle rovnice Harrise a
Benedicta:

REEHB =1381 kcal/24 hod, REEHB/FFM = 28,4 kcal/kg/24 hod
Pohybova aktivita: PAL=1,6

TEEHB = REEHB*1,4= 2209,6 kcal/24 hod

Nepfima kalorimetrie

REE = 1320 kcal/24 hod, REE/FFM = 27,16 kcal/kg/24 hod
RQ=0,81

TEE = REE*1,6 = 2112,0 kcal/24 hod

Energeticka bilance

Energeticka bilance = energeticky prijem ze stravy — TEE

pozitivni 446,7 kcal/24 hod

Bioimpedanc¢ni analyza

Tuk %: 22,6
FFM: 48,6 kg
ASM: 18,9 kg

ASMI: 7,03 kg/m2
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Handgrip 21,6 kg

Hodnoceni

MUST 0 b. - nizké riziko

GLIM Pro nizké riziko v MUST malnutrice neprovedeno

Screening rizika sarkopenie

Pozitivni: celkova slabost, poruchy motility

Sarkopenie

Nepfitomna

Smeér a rychlost metabolismu

Hypometabolismus (0,96)

Doporuceni:

Pro stimulaci proteosyntézy navysovat prijem vysoce kvalitnich bilkovin
predevsim Zivocisného plvodu (libovd masa, vejce a plnotucné mlécné
vyrobky).

Pravidelné zarazovani do jidelnicku morskych ryb minimalné 2krat a tyden
a rostlinnych olejl pro navyseni pfijmu n-3 mastnych kyselin.

Pfimérena fyzicka aktivita musi byt pravidelnd alespon 3x tydné po dobu
15 minut pfi vysoké intenzité (mluveni neni mozné) nebo az 50 minut pfi
stfedné intenzité (je mozna konverzace). Napftiklad: béh, rychla chiize s nebo
bez trekovych holi, plavani, jizda na kole ¢i rotoped. Jsou vhodné posilovaci
trénink a cviky na stabilitu.

Sledovani:

Kontrola za 3 meésice kontrolni nutricni bilance, kontrola nutri¢nich
parametrd, kontrola klinickych parametrd.

Sledovana Zena, 38 let, vyska:164,0 cm, véha: 62,8 kg, BMI: 23,3 ve stfedné pokrocilém stadieu HN (pocet tripletl CAG

v mutovaném chromozomu 45) a délkou onemocnéni od zacatkd klinickych projevii 8 let. Pracuje jako uklize¢ka

v matefské skolce. Vyskyt neurologickych a psychickych (psychiatrickych a kognitivnich) symptom zpUsobuje potize pfi
vykonu povolani a v rodinném Zivoté. Motorické a funkcni postizeni 2. stadium dle UHDRS skdrovani odpovida

vzristajici zavislosti na druhych a potfeba asistence pti aktivitdch kaZdodenniho Zivota. Pfi energeticky ptijmu
(40,7 kcal/kg/24 hod) a pFijmu bilkovin (1,6 g/kg/24 hod) pacientka ma normometabolicky obrat Zivin. Fyziky naroéni
pracovni ¢innost = pravidelnd pohybova aktivita.
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8.4.4 Kazuistika 4

Tabulka 27- Pacient ¢.4

Pacient ¢.4

Muz, 47 let, vyska:172,0 cm, vaha: 43,4 kg, BMI: 14,7 — tézka malnutrice

Nynéjsi onemocnéni

Huntingtonova nemoc stfedné pokrocilé stadium
Triplety: 18/47

Délka onemocnéni: 6 let

Ztrata télesné hmotnosti:

celkem za dobu od stanovené diagndzy: 50 %, za posledni dobu: NE

Klinické hodnoceni

UHDRS —TMS :36

UHDRS —TFC: 7

UHDRS — funkéni skdla: 11 z 25

UHDRS — procenta skdly nezavislosti: 80 %

Dysfagie: ANO

Stravovaci navyky

CEP dle zaznamu jidelnicku za hospitalizace: 2147,3 kcal/24 hod (44,0
kcal/kg),

Ptijem bilkovin: 1,7 g/kg, 13,9 % CEP, tuk(: 43,3 % CEP, sacharid(: 42,8 % CEP

Vysledky vysetreni

Nutricni potfeba dle rovnice Harrise a
Benedicta:

REEHB =1206 kcal/24 hod
REEHB/FFM = 28,65 kcal/kg/24 hod
Pohybova aktivita: PAL=1,4

TEE = REEHB*1,4= 1688,4 kcal/24 hod

Nepfima kalorimetrie:

REE = 1260 kcal/24 hod
REE/FFM = 25,93 kcal/kg/24 hod
RQ=0,8

Pohybova aktivita: PAL=1,4

TEE = REE*1,6 = 1764 kcal/24 hod

Energeticka bilance

Energeticka bilance = energeticky prijem ze stravy — TEE

pozitivni 383,3 kcal/24 hod

Bioimpedanc¢ni analyza

Tuk: % 3,0
FFM: 42,1 kg
ASM: 18,7 kg

ASMI: 6,3 kg/m2
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Handgrip 11,3 kg

Hodnoceni

MUST 2 b. - vysoké riziko malnutrice
GLIM Tézkd malnutrice

Screening rizika sarkopenie

Pozitivni: Unava pfi domaci praci

Screening sarkopenie

Sarkopenie

Smeér a rychlost metabolismu

Katabolismus

hypometabolismus (0,9)

Doporuceni:

Pro tézké poruchy polykani a vysokeé riziko aspirace dle vySetreni klinického
logopeda je indikovano zavedeni perkutdnni endoskopicka gastrostomie pro
podavani enteralni vyZivy a tekutin.

Nutriéni cil: energie 25 kcal/kg/den postupné do 30 kcal/kg/den, bilkoviny
1,5 g/kg/24 hod, 30 % energie podat jako nebilkové kalorie, pfijem omega 3
MK.

Primérena fyzicka aktivita musi byt pravidelna alespor 3x tydné po dobu
15 minut pfi vysoké intenzité (mluveni neni mozné) nebo aZz 50 minut pfi
stfedné intenzité (je mozna konverzace). Naptiklad: béh, rychla chiize s nebo
bez trekovych holi, plavani, jizda na kole ¢i rotoped. Jsou vhodné posilovaci
trénink a cviky na stabilitu.

Sledovani:

Kontrola za 3 mésice kontrolni nutricni bilance, kontrola nutri¢nich
parametrd, kontrola klinickych parametra.

Sledovany muz 47 let, vy$ka:172,0 cm, vaha: 43,4 kg, BMI: 14,7 (tézka malnutrice) se stfedné pokrocilou faze HN (pocet

tripletd CAG v mutovaném chromozomu 47) a délkou onemocnéni od zacatkd klinickych projevi 6 let Motorické

a funkéni postizeni 2. stddium dle UHDRS skdrovéni odpovidd vzrlstajici zavislosti na druhych a potfeba asistence

pfi aktivitach kazdodenniho Zivota. Nema rodinné zazemi.

Pro tézké poruchy polykdni a vysoké riziko aspirace dle vySetfeni klinického logopeda bylo oSetfujicim lékafem

indikovano zavedeni perkutanni endoskopickd gastrostomie pro poddvani enteralni vyZzivy a tekutin.

Pacient kratce po vykonu nesouhlasil s pfijmem vyZivy cestou sondy a ndasledné ji autoextrahoval. Je vysoké riziko

zadus$eni, zapalu plic, malnutrice i dehydratace.

Pfi energeticky pfijmu (44,0 kcal/kg/24 hod) a pFijmu bilkovin (1,7 g/kg/24 hod) pacient ma tézkou malnutrice

a sarkopenie.
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8.4.5 Kazuistika 5

Tabulka 28- Pacient ¢.5

Pacient ¢.5

Muz, 40 let, vyska:171,0 cm, vaha: 63,1 kg, BMI: 21,6 - norma

Nynéjsi onemocnéni

Huntingtonova nemoc stfedné pokrocilé stadium
Triplety: 17/45

Délka onemocnéni: 11 let

Ztréta télesné hmotnosti:

celkem za dobu od stanovené diagndzy: 20 %, za posledni dobu: NE

Klinické hodnoceni

UHDRS —TMS :33

UHDRS —TFC: 5

UHDRS — funkéni skdla: 17 z 25

UHDRS — procenta skaly nezavislosti: 70 %

Dysfagie: NE

Stravovaci navyky

CEP dle zaznamu jidelnicku z domaciho prostredi: 2857,1 kcal/24 hod (45,3
kcal/kg)

Ptijem bilkovin: 1,9 g/kg, 16,9 % CEP, tuk(: 23,9 % CEP, sacharid(i: 59,2 % CEP

Vysledky vysetfeni

Nutri¢ni potfeba dle rovnice Harrise a
Benedicta:

REEHB =1520 kcal/24 hod
REEHB/FFM = 24,0 kcal/kg/24 hod
Pohybova aktivita: PAL=1,4

TEE = REEHB*1,4= 2128 kcal/24 hod

Nepfima kalorimetrie:

REE = 1511 kcal/24 hod
REE/FFM = 23,9 kcal/kg/24 hod
RQ =0,95

Pohybova aktivita: PAL=1,4

TEE = REE*1,6 =2115,4 kcal/24 hod

Energeticka bilance

Energeticka bilance = energeticky pfijem ze stravy — TEE

pozitivni 741,7 kcal/24 hod

Bioimpedancni analyza

Tuk:% 7,7

FFM: 58,2 kg
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ASM: 23,9 kg

ASMI: 8,17 kg/m2

Handgrip 29,5 kg

Hodnoceni

MUST 0 b. - nizké riziko

GLIM Pro nizké riziko v MUST malnutrice neprovedeno

Screening rizika sarkopenie

Pozitivni: Unava pfi domdci praci, porucha motility

Sarkopenie

Nepfitomna

Smér a rychlost metabolismu

Hypometabolismus (0,99)

Doporuceni:

Dodrzovani stavajiciho jidelnicku.

Pro stimulaci proteosyntézy zachovat vysoky pfijem vysoce kvalitnich bilkovin
predevsim Zivocisného plvodu (libovd masa, vejce a plnotuc¢né mlécné
vyrobky).

Pravidelné zarazovani do jidelnicku mofskych ryb a rostlinnych olejd pro
navyseni pfijmu n-3 mastnych kyselin, minimalné 2krat za tyden.

Pfimérena fyzicka aktivita musi byt pravidelnd alespon 3x tydné po dobu
15 minut pfi vysoké intenzité (mluveni neni mozné) nebo az 50 minut pfi
stfedné intenzité (je mozna konverzace). Naptiklad: béh, rychla chiize s nebo
bez trekovych holi, plavani, jizda na kole ¢i rotoped. Jsou vhodné posilovaci
trénink a cviky na stabilitu.

Sledovani:

Kontrola za 3 meésice kontrolni nutricni bilance, kontrola nutricnich
parametrd, kontrola klinickych parametrd.

Sledovana Muz, 40 let, vyska:171,0 cm, vaha: 63,1 kg, BMI: 21,6 se stfedné pokrocCilou faze HN (pocet tripletd CAG
v mutovaném chromozomu 45) a délkou onemocnéni od zacatk klinickych projevi 11 let. Motorické a funkéni

postizeni 3. stadium dle UHDRS skdrovani odpovida vzristajici zavislosti na druhych a potreba asistence pfi aktivitach

kazdodenniho Zivota. Pecujici rodina. Pravidelné prochdazky se psem. Charakteristicky hypometabolismus s RQ 0,95 pfi

pfijmu energie 45 kcal/kg/den a bilkovin 1,9 g/kg/den bez rizika malnutrice a sarkopenie.
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8.4.6 Kazuistika 6

Tabulka 29- Pacient ¢. 6

Pacient ¢.6

Muz, 57 let, vyska:172,0 cm, vaha: 84,0 kg, BMI: 28,4 - nadvaha

Nynéjsi onemocnéni

Huntingtonova nemoc stfedné pokrocilé stadium
Triplety: 26/40

Délka onemocnéni: 8 let

Ztrata télesné hmotnosti:

celkem za dobu od stanovené diagndzy: 5,4 %, za posledni dobu: NE

Klinické hodnoceni

UHDRS —TMS :27

UHDRS —-TFC: 9

UHDRS — funkéni skdla: 24 z 25

UHDRS — procenta skdly nezavislosti: 80 %

Dysfagie: NE

Stravovaci navyky

CEP dle zaznamu jidelnicku z domaciho prosttedi: 2009,3 kcal/24 hod (23,9
kcal/kg)

Ptijem bilkovin: 0,9 g/kg, 14,8 % CEP, tuk(: 36,9 % CEP, sacharid(: 48,3 % CEP

Abusus alkoholu

Vysledky vysSetreni

Nutricni potfeba dle rovnice Harrise a
Benedicta:

REEHB =1697 kcal/24 hod
REEHB/FFM = 28,28 kcal/kg/24 hod
Pohybova aktivita: PAL=1,4

TEE = REEHB*1,4= 2375,8 kcal/24 hod

Nepfima kalorimetrie:

REE = 1549 kcal/24 hod
REE/FFM = 25,82 kcal/kg/24 hod
RQ=0,71

PAL=1,4

TEE = REE*1,4 =2168,6 kcal/24 hod

Energeticka bilance

Energeticka bilance = energeticky prijem ze stravy — TEE

negativni 159,3 kcal/24 hod

Bioimpedanc¢ni analyza

Tuk %: 28,6
FFM: 60 kg

ASM: 24,1 kg

59




ASMI: 8,14 kg/m2

Handgrip 32,0kg

Hodnoceni

MUST 0 b. - nizké riziko

GLIM Pro nizké riziko v MUST malnutrice neprovedeno

Screening sarkopenie

Pozitivni: celkova télesna slabost, rychla unavitelnost

Sarkopenie

Nepfitomna

Smér a rychlost metabolismu

Hypometabolismus (0,91)

Doporuceni:

Pro stimulaci proteosyntézy zachovat vysoky pfijem vysoce kvalitnich bilkovin
predevsim Zivocisného plvodu (libovd masa, vejce a plnotuc¢né mlécné
vyrobky).

Pravidelné zarazovani do jidelnicku mofskych ryb a rostlinnych olejd pro
navyseni pfijmu n-3 mastnych kyselin, minimalné 2krat za tyden.

Je moiné zvaizit suplementaci B-hydrox B-methylbutyratu (HMB) v denni
davce 3 g.

Primérena fyzicka aktivita musi byt pravidelna alespon 3x tydné po dobu
15 minut pfi vysoké intenzité (mluveni neni mozné) nebo az 50 minut pfi
stfedné intenzité (je moZna konverzace). Napftiklad: béh, rychla chlze s nebo
bez trekovych holi, plavani, jizda na kole ¢i rotoped. Jsou vhodné posilovaci
trénink a cviky na stabilitu.

Sledovani:

Kontrola za 3 mésice kontrolni nutricni bilance, kontrola nutri¢nich
parametrd, kontrola klinickych parametrd.

Sledovany muz ve véku 57 let, vyska:172,0 cm, véha: 84,0 kg, BMI: 28,4 (nadvdha) se stfedné pokrocilym stadiem HN
(pocet tripletd CAG v mutovaném chromozomu 40) a délkou onemocnéni od zacatkd klinickych projev( 8 let. Motorické

postizeni (2. stadium dle TFC a UHDRS skdérovani) odpovida vzristajici zavislosti na druhych a potifeba asistence pfi

aktivitdch kazdodenniho Zivota. Pecujici rodina. Charakteristicky hypometabolismus s RQ 0,7 pfi pfijmu energie

23,9 kcal/kg/den a bilkovin 0,9 g/kg/den. Pfi stavajici nadvaze pfijem energie je dostadujici, je nutné navyseni pfijmu
kvalitnich bilkovin predevsim Zivocisného plvodu.
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8.4.7 Kazuistika 7

Tabulka 30- Pacient ¢. 7

Pacient ¢.7

Zena, 42 let, vy$ka:165,0cm, vaha: 70,2 kg, BMI: 23,7 - normalni

Nynéjsi onemocnéni

Huntingtonova nemoc stfedné pokrocilé stadium
Triplety: 17/46

Délka onemocnéni: 3 let

Ztrata télesné hmotnosti:

celkem za dobu od stanovené diagndzy: 34,0 %, za posledni dobu: NE

Klinické hodnoceni

UHDRS —TMS :49

UHDRS —-TFC: 9

UHDRS — funkéni skdla: 14 z 25

UHDRS — procenta skaly nezavislosti: 70 %

Dysfagie: NE

Stravovaci navyky

Stravovani nepravidelné

Vysledky vysSetieni

Nutri¢ni potfeba dle rovnice Harrise a
Benedicta

REEHB =1435 kcal/24 hod, REEHB/FFM = 28,85 kcal/kg/24 hod
PAL=1,4

TEEHB = REEHB*1,4= 2007,6 kcal/24 hod

Nepfima kalorimetrie

REE = 1370 kcal/24 hod, REE/FFM = 19,5 kcal/kg/24 hod
RQ=0,83

TEE = REE*1,4 = 1918 kcal/24 hod

Energeticka bilance

Nebyl zdznam

Bioimpedancni analyza

Tuk: % 29,2
FFM: 49,7 kg
ASM: 22,3 kg

ASMI: 7,16 kg/m2

Handgrip 11,3 kg

Hodnoceni

MUST 0 b. - nizké riziko

GLIM Pro nizké riziko v MUST malnutrice neprovedeno

Screening sarkopenie

Pozitivni: Unava pfi béZnych domacich ¢innostech, porucha motility (chlize)
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Sarkopenie

Pravdépodobna sarkopenie

Smér a rychlost metabolismu

hypometabolismem (0,96)

Doporuceni

Pro riziko snizeného pfijmu stravy dodrZovat pravidelny reZim stravovani
nejlépe 5-6krat denné.

Pro stimulaci proteosyntézy navySovat pfijem vysoce kvalitnich bilkovin
predevsim Zivocisného plvodu (libovd masa, vejce a plnotu¢né mlécné
vyrobky).

Pravidelné zarazovani do jidelnicku mofskych ryb a rostlinnych oleju pro
navyseni pfijmu n-3 mastnych kyselin minimalné 2krat za tyden.

Pfimérena fyzicka aktivita musi byt pravidelnd alespon 3x tydné po dobu
15 minut pfi vysoké intenzité (mluveni neni mozné) nebo aZz 50 minut pfi
stfedné intenzité (je mozna konverzace). Naptiklad: béh, rychla chize s nebo
bez trekovych holi, plavani, jizda na kole ¢i rotoped. Jsou vhodné posilovaci
trénink a cviky na stabilitu.

Sledovani:

Kontrola za 3 mésice pro zhodnoceni zavedeni nutri¢ni podpory (kontrolni
nutricni  bilance, kontrola nutricnich parametrl, kontrola klinickych
parametru).

Sledovana Zena, 42 let, vyska stfedné pokrocilym stadiem HN (pocet tripletd CAG v mutovaném chromozomu 46)

a délkou onemocnéni od zadatk( klinickych projevi 3 roky. Motorické a funkéni postizeni 2. stadium dle UHDRS
skérovani odpovida vzristajici zavislosti na druhych a potfeba asistence pfi aktivitaich kazdodenniho Zivota. Pfi nizkém

riziku rozvoje malnutrice ma pravdépodobnou sarkopenie.
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8.4.8 Kazuistika 8

Tabulka 31- Pacient ¢.8

Pacient ¢.8

Zena, 59 let, vy$ka:162,0 cm, vaha: 53,6 kg, BMI: 20,4 - normalni

Nynéjsi onemocnéni

Huntingtonova nemoc stfedné pokrocilé stadium
Triplety: 21/43

Délka onemocnéni: 8 let

Ztrata télesné hmotnosti:

celkem za dobu od stanovené diagndzy: 18,5 %, za posledni dobu: NE

Klinické hodnoceni

UHDRS - TMS :40

UHDRS —TFC: 7

UHDRS — funkéni skdla: 19 z 25

UHDRS — procenta skdly nezavislosti: 80 %

Dysfagie: NE

Stravovaci navyky

CEP dle zaznamu jidelnicku
2432,2 kcal/24 hod (45,4 kcal/kg)

Ptijem bilkovin: 1,96 g/kg, 17,3 % CEP, tukd: 36,9 % CEP, sacharid(: 45,8 %
CEP

Vysledky vysSetreni

Nutricni potfeba dle rovnice Harrise a
Benedicta:

REEHB =1191 kcal/24 hod
REEHB/FFM = 29,0 kcal/kg/24 hod
PAL=1,4

TEEHB = REEHB*1,4= 1667,4 kcal/24 hod

Nepfima kalorimetrie:

REE = 1392 kcal/24 hod
REE/FFM = 33,87 kcal/kg/24 hod
RQ=0,85

TEE = REE*1,4 = 1948,8 kcal/24 hod

Energeticka bilance

Energeticka bilance = energeticky prijem ze stravy — TEE

pozitivni 483,4 kcal/24 hod

Bioimpedanc¢ni analyza

Tuk %: 23,3
FFM: 41,1 kg
ASM:16,0 kg

ASMI: 6,09 kg/m2

63




Handgrip 18,9 kg

Hodnoceni

MUST 0 b. - nizké riziko

GLIM Pro nizké riziko v MUST malnutrice neprovedeno

Screening sarkopenie

Pozitivni: porucha motility

Sarkopenie

Nepfitomna

Smeér a rychlost metabolismu

Hypermetabolismus (1,17)

Doporuceni:

Pro stimulaci proteosyntézy zachovat vysoky prijem vysoce kvalitnich bilkovin
predevsim Zivocisného plvodu (libovd masa, vejce a plnotu¢né mlécné
vyrobky).

Pravidelné zarazovani do jidelnicku mofskych ryb a rostlinnych olejd pro
navyseni pfijmu n-3 mastnych kyselin, minimalné 2krat za tyden.

V pripadé, Ze uprava jidelnicku bude nedostacujici k Upravé rovnovahy
metabolismu, je nutna nutriéni podpora cestou enterdlni vyzivy — sipping,
pomalé navyseni energetického prijmu 2 baleni (cca 500-600 kcal a den). Je
mozné zvaiit suplementaci B-hydrox B-methylbutyratu (HMB) v denni davce
3g.

Primérena fyzicka aktivita musi byt pravidelna alespon 3x tydné po dobu
15 minut pfi vysoké intenzité (mluveni neni mozné) nebo az 50 minut pfi
stfedné intenzité (je mozna konverzace). Naptiklad: béh, rychla chize s nebo
bez trekovych holi, plavani, jizda na kole ¢i rotoped. Jsou vhodné posilovaci
trénink a cviky na stabilitu.

Sledovani:

Kontrola za 3 mésice kontrolni nutricni bilance, kontrola nutri¢nich
parametrd, kontrola klinickych parametra.

Sledovana Zena, 59 let, vyska:162,0 cm, vaha: 53,6 kg, BMI: 20,4 (normalni) se stfedné pokrocilym stadiem HN (pocet

tripletd CAG v mutovaném chromozomu 43) a délkou onemocnéni od zacatkl klinickych projev( 8 let. Pecujici rodina.

Motorické a funkéni postizeni 2. stadium dle UHDRS skoérovani odpovida vzrlstajici zavislosti na druhych a potreba
asistence pfi aktivitaich kazdodenniho Zivota. PFi energeticky pfijmu 45,4 kcal/kg/24 hod a pfijmu bilkovin

1,96 g/kg/24 hod pacientka ma hypermetabolicky obrat Zivin. Télesnd hmotnost je stabilni.
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8.4.9 Kazuistika 9

Tabulka 32- Pacient ¢. 9

Pacient ¢.9

Muz, 44 let, vyska: 195,0 cm, vaha: 76,8 kg, BMI: 20,2 -normalni

Nynéjsi onemocnéni

Huntingtonova nemoc stfedné pokrocilé stadium
Triplety: 17/46

Délka onemocnéni: 5 let

Ztrata télesné hmotnosti:

celkem za dobu od stanovené diagndzy: 0, za posledni dobu: NE

Klinické hodnoceni

UHDRS —TMS :26

UHDRS —TFC: 10

UHDRS — funkéni skdla: 19 z 25

UHDRS — procenta skdly nezavislosti: 80 %

Dysfagie: NE

Stravovaci navyky

CEP dle zdznamu jidelni¢ku z domaciho prostredi: 4064 kcal/24 hod (52,9
kcal/kg)

Ptijem bilkovin: 1,8 g/kg, 13,6 % CEP, tuk(: 31,2 % CEP, sacharid(: 55,2 % CEP

Vysledky vysetreni

Nutricni potfeba dle rovnice Harrise a
Benedicta:

REEHB =1801 kcal/24 hod
REEHB/FFM = 24,87 kcal/kg/24 hod
Pohybova aktivita: PAL=1,4

TEE = REEHB*1,4= 2521,4 kcal/24 hod

Neptima kalorimetrie:

REE = 1883 kcal/24 hod
REE/FFM = 24,5 kcal/kg/24 hod
RQ = 0,86

PAL=1,4

TEE = REE*1,4 =2168,6 kcal/24 hod

Energeticka bilance

Energeticka bilance = energeticky prijem ze stravy — TEE

negativni 1895,4 kcal/24 hod

Bioimpedanc¢ni analyza

Tuk %: 5,7
FFM: 72,4 kg
ASM: 29,9 kg

ASMI: 7,86 kg/m2
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Handgrip 30,2 kg

Hodnoceni

MUST 0 b. - nizké riziko

GLIM: Pro nizké riziko v MUST malnutrice neprovedeno

Screening sarkopenie Pozitivni: obtizné provadéni fyzicky naro¢néjsich cinnosti

Sarkopenie Neptitomna

Smér a rychlost metabolismu Katabolismus
Hypermetabolismus (1,05)

Doporuceni: Pro stimulaci proteosyntézy zachovat vysoky pfijem vysoce kvalitnich bilkovin
predevsim Zivocisného plvodu (libovd masa, vejce a plnotu¢né mlécné
vyrobky).

Pravidelné zarazovani do jidelnicku mofskych ryb a rostlinnych olejd pro
navyseni pfijmu n-3 mastnych kyselin, minimalné 2krat za tyden.

V pripadé, Ze uprava jidelnicku bude nedostacujici k Upravé rovnovahy
metabolismu, je nutna nutriéni podpora cestou enterdlni vyZivy — sipping,
pomalé navyseni energetického prijmu 2 baleni (cca 500-600 kcal a den). Je
mozné zvaiit suplementaci B-hydrox B-methylbutyratu (HMB) v denni davce
3g.

Primérena fyzicka aktivita musi byt pravidelna alespor 3x tydné po dobu
15 minut pfi vysoké intenzité (mluveni neni mozné) nebo az 50 minut pfi
stfedné intenzité (je mozna konverzace). Naptiklad: béh, rychla chize s nebo
bez trekovych holi, plavani, jizda na kole ¢i rotoped. Jsou vhodné posilovaci
trénink a cviky na stabilitu.

Sledovani: Kontrola za 3 meésice kontrolni nutriéni bilance, kontrola nutri¢nich
parametrd, kontrola klinickych parametra.

Sledovany muz ve véku 44 let, vyska: 195,0 cm, vaha: 76,8 kg, BMI: 20,2 (normalni) stfedné pokrocilym stadiem HN
(pocet tripletd CAG v mutovaném chromozomu 46) a délkou onemocnéni od zacatku klinickych projevd 9 let. Motorické
a funkéni postizeni 2. stadium dle UHDRS skérovéni odpovidd vzristajici zavislosti na druhych a potfeba asistence pfi
aktivitach kazdodenniho Zivota. Pecujici rodina. Pfes tyden Zije v rekreacnim domku, kde ma pravidelni pracovni ¢innost
na pozemku. Charakteristicky hypermetabolismus s RQ 0,86 pfi pfijmu energie 52,9 kcal/kg/den a bilkovin 1,8 g/kg/den.
PFi vyznamné vysoké energetické bilance télesnd hmotnost zUstdva stabilni. Je nutné predevsim navySeni pFijmu
kvalitnich bilkovin Zivocisného plvodu a zachovani intenzivni fyzické aktivity.
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8.4.10 Kazuistika 10

Tabulka 33- Pacient ¢.10

Kazuistika 10

Muz, 38 let, vyska: 180,0 cm, vaha: 65,7 kg, BMI: 20,3 - normalni

Nynéjsi onemocnéni

Huntingtonova nemoc stfedné pokrocilé stadium
Triplety: 17/46

Délka onemocnéni: 8 let

Ztrata télesné hmotnosti:

celkem za dobu od stanovené diagndzy: 15,4 %, za posledni dobu: 5,0 kg za
posledni 6 més. = 6,9 %

Klinické hodnoceni

UHDRS —TMS: 33

UHDRS —TFC: 6

UHDRS — funkéni $kdla: 15 z 25

UHDRS — procenta $kaly nezavislosti: 80 %

Dysfagie: NE

Stravovaci navyky

CEP dle zdznamu jidelni¢ku: 3170 kcal/24 hod (48,2 kcal/kg/24 hod),
bilkoviny: 1,9 g/kg, bilkoviny: 16,0 % CEP, tuky: 40,0 % CEP, sacharidy: 44,0 %
CEP

Vysledky vysetreni

Nutricni potfeba dle rovnice Harrise a
Benedicta:

REEHB =1614 kcal/24 hod
REEHB/FFM = 27,87 kcal/kg/24 hod
PAL=1,4

TEE = REEHB*1,4= 2259,6 kcal/24 hod

Nepfima kalorimetrie:

REE = 1586kcal/24 hod
REE/FFM = 27,4 kcal/kg/24 hod
RQ=0,84

PAL=1,4

TEE = REE*1,4 =2220,4 kcal/24 hod

Energeticka bilance

611,0 kcal/24 hod

Bioimpedanc¢ni analyza

Tuk %: 11,1
FFM: 57,9 kg

ASM: 24,1 kg
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ASMI: 7,44 kg/m2

Handgrip 15,0 kg

Hodnocen

MUST 1 b.- stfedni riziko malnutrice
GLIM Tézkd malnutrice

Screening rizika sarkopenie

Pozitivni: Unava pfi béZnych domacich ¢innostech, porucha motility (chlize)

Sarkopenie

Sarkopenie

Smér a rychlost metabolismu

Katabolismus

Hypometabolismem (0,98)

Doporuceni:

Pro stimulaci proteosyntézy zachovat vysoky prijem vysoce kvalitnich bilkovin
predevsim Zivocisného plvodu (libovd masa, vejce a plnotuc¢né mlécné
vyrobky).

Pravidelné zafazovani do jidelnicku morskych ryb a rostlinnych oleji pro
navyseni pfijmu n-3 mastnych kyselin, minimalné 2krat za tyden.

V pripadé, Ze uprava jidelnicku bude nedostacujici k Upravé rovnovahy
metabolismu, je nutna nutriéni podpora cestou enterdlni vyzivy — sipping,
pomalé navyseni energetického prijmu 2 baleni (cca 500-600 kcal a den).
Je moiné zvazit suplementaci B-hydrox B-methylbutyratu (HMB) v denni
davce 3 g.

Primérena fyzicka aktivita musi byt pravidelna alespon 3x tydné po dobu 15
minut pti vysoké intenzité (mluveni neni mozné) nebo az 50 minut pfi stfedné
intenzité (je moZna konverzace). Napfiklad: béh, rychld chlze s nebo bez
trekovych holi, plavani, jizda na kole ¢i rotoped. Jsou vhodné posilovaci
trénink a cviky na stabilitu.

Sledovani:

Kontrola za 3 mésice kontrolni nutricni bilance, kontrola nutri¢nich
parametrd, kontrola klinickych parametra.

Sledovany muz ve véku 38 let, vyska: 180,0 cm, vaha: 65,7 kg, BMI: 20,3 (normalni) se stfedné pokrocilym stadiem HN
(pocet tripletd CAG v mutovaném chromozomu 46) a délkou onemocnéni od zacatkd klinickych projev( 8 let. Motorické

a funkéni postizeni 2. stadium dle UHDRS skérovani odpovida vzrastajici zavislosti na druhych a potfeba asistence pfi
aktivitdch kazdodenniho Zivota. Fungujici rodinné zazemi. Charakteristicky je katabolismus s hypometabolismem

s RQ 0,84. Ke sniZeni télesné hmotnosti s rozvojem sarkopenie mohou pfispivat tézky depresivni syndrom a vynucené

snizeni fyzické aktivity z divodu rekonvalescence pro zlomeninu obratl{.
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9 Diskuse

9.1 Antropometrické méreni

Vysledky nasich antropometrickych vysetfeni ukazuji na anamnesticky nechtény ubytek
télesné hmotnosti v prdméru 19,4+14,1 % u 9 z 10 pacientld od pocatku klinickych projevi.
U tfech pacientl z deseti byl pozorovan vyznamny vahovy Ubytek za poslednich 6 mésica (3,5 kg,
4,0 kg a 50 kg). U Zaddného pacienta nebyly zndmky: maldigesce, malabsorbce, rendlni
nedostatecnosti, endokrinni dysfunkce, zanétlivé aktivity a onkologickd onemocnéni. TH pacientl
byla v priméru nizsi 63,8+11,5 kg oproti kontrolni skupiné 71,4+11,7 kg.

V kontrolni skupiné pouze jeden subjekt mél nadvahu (BMI 28,5) a u ostatnich BMI bylo
v rozmezi 23,9 £2,9. BMI v naSem souboru nemocnych v priiméru byl nizsi nez u kontrolni skupiny
(20,943,8 vs. 23,9+2,9), avSak nebyl konzistentni.

Dva pacienti méli nadvdhu, dva mély podvahu a jeden tézkou malnutrici, u ostatnich byl
BMI v normé. Pokles télesné hmotnosti u HN povaZovan za prognosticky nepfiznivy faktor,
zejména v pripadech, kdy se télesnd hmotnost nezvysi ani pfi nutri¢ni intervenci. V pocatecnich
a stfedné pokrocilych stadiich podvyziva nejcastéji souvisi s nedostate¢nym prijmem stravy. Tento
navykovych latek), kognitivnim deficitem a neznalosti vyznamu vyzZivy pro zdravotni stav pacienta.
Nechtény pokles TH byl opakované popsan v minulosti (Morales, 1989; Hamilton, 2004; Trejo,
2004). Nezadouci pokles TH také popisovdn i u jinych neurodegenerativni onemocnéni (Chen,
2003).

9.2 Klidovy energeticky vydej a oxidace substratu

Pfi analyze vysledk( méreni REE nepfimou kalorimetrii a vypocitaného REEHB jsme zjistili,
Ze vhodnoty REE pacientd (1438,9 kcal/24 hod) jsou niz8i nez REE kontrolni skupiny
(1552,0 kcal/24 hod), a také v priméru je nizsi nez REEHB (1472,8 kcal/24 hod). Naproti tomu
REEHB u kontrolni skupiny (1532,4kcal/24 hod) je niz$i nez méfeny. Za zajimavé povazujeme
zjisténi, Ze se ve vétsiné pripadd hodnoty REE méreného nepfimou kalorimetrii vztazené k REEHB
vypocitaného dle vzorce Harrise a Benedicta neliSily o vic neZz 5 %. Pouze u dvou pacientd byly
klinické projevy katabolismu doprovazené zrychlenym metabolickym obratem (pacienti ¢.2 a ¢.9).
U jednoho pacienta v souboru byly pfiznaky katabolismu s hypometabolismem (pacient ¢.10).
Soubor pacientl mél v priméru normalni rychlost metabolismu (1,0+0,1).

Prepokladali jsme, Ze u pacientd s HN bude pozorovana zména rychlosti metabolismu,
jako u jinych onemocnéni doprovazenych snizenim télesné hmotnosti. Stav katabolismu
s hypermetabolismem zkoumal John M. Miles. V roce 2006 provedl prfezkoumani 19 studii,
ve kterych byly vydaje na REE méfeny pomoci nepfimé kalorimetrie a porovnavany
s odhadovanymi vydaji REEHB na zdkladé Harrise a Benediktovy rovnice. Studie uvadély udaje od
1256 pacientd s nasledujicimi diagnézami: pooperacni stavy (28 %), trauma nebo sepse (26 %),
rakovina (18 %), plicni onemocnéni (9 %), kardiovaskuldarni onemocnéni (2 %), rizné (9 %)
a nespecifikovano (6 %). Primérna REE v 19 studiich byla zvySena (113 %). Stav katabolismu
s hypometabolismem lze pozorovat u pacientll s mentdlni anorexii. Schebendachova v roce 1997
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provadéla studii, ve které byly predstaveny hodnoty REE a REEHB u pacientek s mentalni anorexii.
Klidovy energeticky vydej méfeny pomoci nepfimé kalorimetrie byl o 28 % nizsi nez vypocitany
dle vzorce Harrise a Benedicta.

Vysledky dosavadnich studii zaméfenych na metabolismus méreny nepfimou kalorimetrii
jsou rozporuplné. Pratley at al., 2000 sledovali TEE u 17 osob v ¢asnych a stfedné pokrocilych
stadiich HN ve srovnani s vékové a pohlavné vazanymi normami. REE sledovanych osob byl vyssi
o 14 %, avsak TEE zvySeny nebyl. Autofi vysvétluji vyrovnany rozdil TEE ve skupinach snizenou
volni aktivitou pacientl. Gaba at al. srovnavali vysledky méreni nepfimou kalorimetrii skupiny
13 pacientd v ¢asnych stadiich s 9 kontrolami po dobu 24 hodin (Gaba, 2005). REE pacientd byl
0 11 % vyssi neZz u kontrolni skupiny v bdélém stavu. Zvyseni celkového 24 hod vydaje u pacient(
autofi zddvodnuji zvysenou volni i mimovolni motorickou aktivitou. Zajimavém zjisténim bylo,
Ze u obou skupin byla pozitivni energetickd bilance. V dalsi studii se pfi srovnani 22 pacientl
a 18 kontrol REE nelisil, a naopak u pacientld byl pozorovan snizeny TEE. SniZeni TEE je
vysvétlovano poklesem celkové volni motorické aktivity (Polo C.G., 2015).

9.3 Bioelektricka impedancni analyza

Dalsim dulezitym parametrem, ktery jsme zkoumali v nasi praci bylo sloZeni téla pomoci
metody BIA. Nasi pacienti vykazovali v priméru vyrazné snizeni tukové hmoty (14,1+10,6 %
vs. kontrolni skupina 19,4+8,1 %). Podobny trend jsme pozorovali i u hodnot netu¢né télesné
hmoty pacientd a kontrolni skupiny (54,3+9,3 kg vs. 57,7411,9 kg). Nasledné jsme porovnavali
vysledky vypocitaného ASMI u pacientll (7,2+0,7kg/m?) s kontrolni skupinou (7,8+1,3 kg/m?2).
Ve skupiné pacientd vyrazné snizené hodnoty ASMI byly u tfech muzl (pacient ¢.2, ¢.4, €.10).
V kontrolni skupiné pouze jedna Zena méla ASMI nizsi hodnotu. V literatufe byly popsany
u pacientd ¢asném a stfedné pokrocilém studiu HN, jak zachovani svalové hmoty (Cubo, 2015;

Sussmuth, 2015), tak i ztrdta kosterniho svalstva (Trejo, 2004). Pfesto v praci na mysich
(Fujimoto, 2005) modelech HN bylo prokazano, Ze zlepSeni funkce svall vede k prodlouzeni délky
preziti.

9.4 Handgrip

Svalova sila je povaZovdna za dulezity funkéni parametr, ktery je odrazem zdravotniho
stavu pacienta. V naSem vyzkumu jsme pro hodnoceni svalové sily pouzili digitalni ruéni
dynamometr. Ukazalo se, Ze svalova sila byla vyrazné snizena u 5 pacientl (¢.1, ¢.2, ¢. 5, ¢.7, ¢.10)
z10. Pouze jedna pacientka (¢.7) méla snizenou svalovou silu bez dalSich znamek malnutrice.
Sekundarni atrofie kosterniho svalstva je nedilnou soucasti progrese HN. Testovani svalové sily
pomoci ruéniho dynamometru se v minulosti ukazalo jako velmi spolehlivd metoda ve sledovani
zavaznosti vyvoje klinického obrazu u HN (Busse, 2008). Nékteré molekularni a fyziologické
zmény ve svalové hmoté uzZ patrny i u pre-symptomatickych jedincl (Zielonka, 2014; Busse, 2008;
Trejo, 2004).
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9.5 Propocet nutri¢ni bilanceze zaznamu jidelni¢kd pacient(

Analyza nutricniho propoctu zdznamu jidelnicku pacientd v nasem souboru ukazala,
Ze vsichni pacienti mély pozitivni energetické bilance. Nase vysledky jsou v souladu s literaturou,
kterd uvadi pozitivni energetickou bilance u pacientl s HN (Trejo, 2004; Gaba, 2005; Pratley, 2000;
Cubo, 2015). Ztratu TH za posledni 6 mésic jsme identifikovali i u 3 pacient( (¢. 1, ¢. 2, ¢. 10)
svyrazné zvySeninou EB. Zajimavé je, Ze dva pacienti méli vyznamné vyssi EB (pacient ¢.2
2418,1 kcal/24 hod a ¢. 10 1895,4 kcal/24 hod), avsak jeden (C. 2) ztracel télesnou hmotu a druhy
(€.10) si udrzoval svlj stdvajici BMI. Nase zjisténi nepotvrzuje vysledky studii, které popisuji
vyznam vyssiho energetického prijmu v udrZzeni BMI (Pratley, 2000; Marder, 2009; Cubo, 2015;
Gaba, 2005).

9.6 Geneticka zatéZ a poruchy vyZivy

V nasem souboru se jednalo o pomérné homogenni skupinu vzhledem k poctu opakovani
tripletll CAG v postizeném genu (44,6%2,0, od 40 do 47). Pacient €. 4 s nejnizsi télesnou hmotnosti
hmotnosti za posledni 6 mésicli, mél vétsi pocet repetic v postizeném genu (46), nez pramér
skupiny. Avsak dalsi 2 pacienti (¢. 1 a €. 2) se ztratou TH za posledni 6 mésici méli nizsi pocet CAG
nez pramér (44,6x2) ve sledovaném souboru pacientll. Podobny vysledky popisuje Marder, 2009
a Cubo,2016, ktery ukazuje na to, Ze asociace mezi BMI a genetickym stavem v jejich Setfeni
nedosahla vyznamnosti. Jiné zavéry ma van der Burg, 2017, ktery spojuje rychlost uUbytku
hmotnosti s délkou polyglutaminového fetézce. UvaZuje se o tom, Ze dalSi genetické,
environmentalni faktory, pecujictho prostfedi mohou ovliviiovat pribéh onemocnéni (Wexler,
2004; Long, 2018; Lee, 2017; Cubo, 2016).

9.7 Klinické charakteristiky pacientU

Z hlediska funkéniho stavu pacienti se nachazeli ve stfednim az stfedné pokrocilém stadiu
nemoci. U vSech pacientd byli vyjadifeny poruchy volni motoriky, které spolu s poruchami
kognitivnich funkci ¢aste¢né omezovaly nezdvislost postizenych v nékterych béznych denni
aktivitach. U Zadného z pacientl nebyly pfitomny vyznamné invalidizujici mimovolni pohyby.
Pouze u jiného pacienta byla zjisténa klinicky vyznamna porucha polykani, u kterého i pres to byla
pozitivni EB. Pfedpoklad, Ze pacienti s nizSim BMI budou mit horsi pribéh nemoci se nepotvrdil.
Vysledky REE a REE/FFM v souboru nebyly spojeny se zavaznosti motorickych a funkcnich
postizeni. V multicentrické studii provedené van der Burgem ,2017 se ukdzalo, Ze osoby, které
maji HN vyssi BMI maji pomalejsi deteriorace motorickych i kognitivnich funkci véetné funkéniho
stavu.

Dalsimi dalezitymi klinickymi stavy, které jsme hodnotili byly poruchy vyZivy: malnutrice a
sarkopenie. V soucasné dobé nejsou revidovana doporuceni pro vyhledavani, hodnoceni,
potvrzeni diagndzy a stanoveni stupné zavaznosti nutricné podminénych stav(l pacientd s HN
v ambulatorni praxi. Proto jsme pouzily doporuceni ESPEN, 2017 a vysSetfeni jsme provadéli
pomoci novych dvoustuprovych algoritmd GLIM a EWSOP2. Pfi screeningu rizika malnutrice jsme
pouzily screeningovy nastroj MUST, vysledkem byl pozitivni zachyt u 4 pacient( (¢. 1,2,4,10) z 10,
které se nachazeli ve stfednim aZ vysokém riziku malnutrice (viz Tab ¢.34). Nasledné druhym
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krokem bylo zhodnoceni diagnostickych kritérii a stupné zdvaznosti podvyzivy. Ve vysledku
se ukazalo, Ze u jednoho pacienta byla stanovena stfedné tézka malnutrice a u tfech tézka
malnutrice. Dle definice sarkopenie ke stanoveni diagndzy je prednostné kromé sniZzeného
mnozstvi svalové hmoty potfeba stanovit snizeni svalové funkce. Posledni jsme pozorovali u 5
(€. 1, 2, 4, 7,10) pacientl z 10 pfi méreni sily stisku ruky u pacientl s HN. Pfi analyze vysledkd
zavérem byla konstatovana vysokd pravdépodobnost sarkopenie u dvou pacientl (¢. 1, 7)
a potvrzena sarkopenie u tfech pacientl (€. 2, 4, 10) z deseti. Pravdépodobnou sarkopenii jsme
pozorovali u pacienta s nizkym rizikem malnutrice (¢. 7), ktery nebyl dale vySetfovan dle algoritmu
GLIM. Nase vysledky naznacuji souvislost mezi sarkopenii a horsim pribéhem onemocnéni
ohledné motorickych postizeni a ovlivnéni sobéstaénosti u pacienta. Vysledky screeningu
malnutrice a sarkopenie jsou znazornény v Tab. ¢.34.

Tabulka 34- Vysledky screeningu malnutrice a sarkopenie

ztrata
pacienti | TH BMI MUST HG ASM | ASMI | sarkopenie | GLIM
1 ANO 17,6 BMI+\(TH2b. | ¢ PS stfedné tézka malnutrice
2 ANO 18,3 |[BMI+JTH2b. |{ N S tézka malnutrice
3 23,3
4 14,7 |BMI2b. N N N S tézka malnutrice
5 21,6
6 28,4
7 23,7 N PS
8 20,4
9 20,2
10 ANO 20,3 JTH1b. NP N2 S tézka malnutrice

TH — télesna hmotnost; BMI - hmotnost/vyska, kg/m?2; MUST- vyhledavani rizika malnutrice viz kap. Sbér a
zpracovani dat; HG - handgrip, kg; ASM - hmota svald viech 4 koncetin (Appendicular Skeletal Muscle), kg viz kap. Sbér a
zpracovani dat; ASMI - hmota svald vSech 4 konéetin vztaZzena k vySce (Appendicular Skeletal Muscle Index), kg/m? viz
kap. Sbér a zpracovani dat; vyhledavani rizika a stanoveni diagndzy sarkopenie viz kap. Sbér a zpracovani dat; GLIM -
stanoveni diagndzy malnutrice viz. kap. Sbér a zpracovani dat; PS — pravdépodobna sarkopenie; S — sarkopenie; | -
nizké hodnoty dle algoritmU vyhledavani a hodnoceni malnutrice a sarkopenie viz kap. Sbér a zpracovani dat

Nase studie ma sva omezeni, jelikoZ soubor dostupnych dat je ze statistického hlediska
maly. Proto jsme nerozliSovali pohlavi pacientll pfi hodnoceni antropometrickych, funkénich
a klinickych vysetfenich. Chybi ndm néktera validni retrospektivni data. Pro nespolupraci
nékterych pacientll nebyl systematicky provadén sbér moci na odpady dusiku v moci. Tyto
chybéjici Udaje mohly prispét klepsi interpretaci vysledkl ziskanych z méreni nepfimou
kalorimetrii.
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10 Zaveér

U vsech pacientl se retrospektivné prokazal nechtény pokles télesné hmotnosti v obdobi
od klinického pocatku nemoci. U 4 pacientl z 10 se prokazala podvyZiva. Hodnoty klidového
energetického vydeje byly u vSech pacientl v mezich normy. Nebyl pozorovan rozdil hodnot
méreného klidového metabolismu a vypocitaného dle prediktivni rovnice. Ukdazalo se vsak,
Ze striktni nutricni doporuceni zaloZené na téchto podkladech mohou v pfipadé nékterych
pacientld s HN byt zavadéjici. Realna spotreba energie mizZe byt vyrazné vyssi a vSichni pacienti
méli pozitivni energetickou bilanci.

V nasem vyzkumu se nam osvédcil novy diagnosticky algoritmus pro ¢asnou diagnostiku
sarkopenie. Pomoci bioimpedancni analyzy a vySetreni sily stisku ruky jsme identifikovali
pravdépodobnou sarkopenii a jiz pfitomnou sarkopenii u poloviny pacient(l v nasem souboru.

PFi screeningovém vysSetfeni malnutrice dotaznikem MUST zndamky rizika podvyZivy jevili
4 pacienti. Nasledné algoritmem GLIM v jednom pfipadé se potvrdila stfedné tézkd a u trech tézka
malnutrice.

Pro individualni diagnostiku a nutri¢ni intervenci je vhodné kombinovat obé screeningova
vySetfeni, protoZe samostatné nemusi v€as podchytit poruchy vyZivy, napfiklad rozvoj sarkopenie
bez dalSich projevd malnutrice. Rovnéz jsme zjistili, Ze pro stanoveni denni potfeby energie a Zivin
ma vétsi vypovédni hodnotu sledovani nutri¢niho stavu pomoci klinickych parametri nez pomoci
sofistikovanych, a ne vidy dostupnych Ilaboratornich vysSetfeni. Nase vysledky ukazuji
na nezastupitelnou roli nutriéniho terapeuta v pécéi o pacienty srizikem rozvoje malnutrice
u Huntingtonovy nemoci.

Pro zjiSténi vyznamu nutri¢ni intervenci u HN je potfeba dalSich longitudindlnich studii
s vétSim poctem pacient(.
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Zkratky

AMK — aminokyseliny

ASM — hmota svalll vSech 4 koncetin (Appendicular Sceletal Muscule)

ASMI — hmota svall vsech 4 koncetin vztaZzena k vysSce (Appendicular Sceletal Muscule Index)
BEE — bazalni energeticky vydej (basal energy expenditure)

BIA — bioelektrické impedance (Bio-electrical impedance analysis)

BMI —index télesné hmotnosti (Body Mass Index)

CEP — celkového energetického pfijmu

CRP — C-Reaktivni Protein

CT — pocitacova tomografie (computer tomography)

DXA — dvouenergiova rentgenova absorpciometrie (dual-emission X-ray absorptiometry)
EB — energeticka bilance

ESPEN — Evropské spolecnosti pro parenteralni a enterdlni vyzivu (Europen Society for Clinical
Nutrition and Metabolism)

FFM — netukové télesné hmoty

GLIM — skupina sloZzena se zastupct americkych, asijské a evropské nutriénich spoleénosti
(Global Leadership Initiative on Malnutrition, GLIM)

HN — Huntingtonova nemoc

IL —interleukiny

MUST — univerzalni algoritmus pro screening malnutrice (Malnutrition Universal Screening Tool)
PAL — energeticka narocnost volnocasovych a fyzickych aktivit (physical aktivity level)

REE — klidova energeticka potfeba (resting energy expenditure)

REEHB - hodnoty klidového metabolismu vypocitaného s pouzitim prfedikované rovnice Harrise a
Benedicta

RQ - respiracni kvocient

RS — realimentacni syndrom

SARC_F — dotaznik pro screening sarkopenie (SArcopenia Screening in Community)
SD — smérodatnd odchylka

SPPB — kratka baterie pro testovani fyzické zdatnosti (Short Physical Performance Battery)
TEE — celkovy energeticky vydej (total energy expenditure))
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TH — télesna hmotnosti
TUG — test vstan a jdi na ¢as (Timed—up—and—go test)

UHDRS - sjednocend stupnice hodnoceni Huntingtonovy choroby (Unified Huntington’s Disease
Rating Scale)

UHDRS-TFC — celkova funkéni kapacita (UHDRS-Total functional capacity)

UHDRS-TMS — motoricka skala (UHDRS-TMS, Total motor score)
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