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Abstrakt

Huntingtonova nemoc (HN) je autozomalné dominantné dédi¢né
onemocnéni podminéné multiplikaci CAG tripletd na 4.chromozomu.
Hlavnimi projevy jsou motorické poruchy, postupna kognitivni
deteriorace a neuropsychiatrické symptomy. Potvrzeni klinické
diagndzy je provadéno genetickym testem, ktery je mozné provést i
presymptomaticky u potomkl nemocné osoby. Cilem 1. studie bylo
charakterizovat rozdily v psychiatrickém vysetfeni a
neuropsychologickém testovani mezi osobami v riziku (PAR — people
at risk), u kterych bylo doporuceno oddalit test a PAR, kterym bylo
doporuceno pokracovat v tzv. prediktivnim protokolu. Bylo vySetfeno
52 osob (32 Zzen, 20 muzl). Krom psychiatrického vysetreni jsme
administrovali Eysencklv osobnostni dotaznik (EOD-A), sebehodnotici
Skalu vSeobecné psychopatologie (SCL-90), test cesty (TMT-A,B), test
verbalni fluence (VF), pamétovy test uceni (AVLT) a dotaznik kvality
Zivota (MANSA). PAR s doporuc¢enym odkladem vykazovaly statisticky
signifikantné vétsi miru neuroticismu a nizsi skore 1zi v EOD-A, vyssi
hodnoty na skale fobie a na tzv. “positive symptom distress indexu” v
SCL-90 a signifikantné nizsi kvalitu Zivota v MANSA neZ PAR
pokracujici v testu. Pozitivné testovani PAR vykazovaly statisticky
signifikantné vyssi miru neuroticismu v EOD-A a nizsi miru extroverze
nez negativné testovani PAR, mezi obéma skupinami vsak nebyly
nalezeny rozdily v celkové mite psychopatologie ani v Zzddném z
kognitivnich test(. Z vysledk( vyplyvd, Ze formalizované
psychologické testovani v predikci doporuceni k provedeni
genetického testu ¢i jeho oddaleni nepfindsi vyznamné informace.

V procesu indikace ¢i odkladu prediktivniho genetického testu
zUstava rozhodujicim faktorem klinické psychiatrické vysetreni. Za
jeden z nejvyznamnéjsich faktord v procesu rozhodovani povazujeme
motivaci Zadatell, kterou nelze posoudit Skadlovanim.

Cilem 2. studie bylo zhodnotit hlavni problémy, které resi osoby
pecujici o pacienty s HN (caregivers — CG). Informace od 21 CG byly



ziskany strukturovanym pohovorem zpracovanym formou dotazniku.
Vyhodnocovali jsme tyto hlavni okruhy: a) problémy se ziskdvanim
adekvatnich informaci o HN, b) hlavni problémy tykajici se stanoveni
diagndzy, c) spoluprace a komunikace s Iékafi, d) klinické pfiznaky HN
nejhlre ovliviujici Zivot CG, e) informace o podpulrné skupiné a jeji
uziteénost pro CG. 14/21 CG mélo vazné problémy se ziskavanim
adekvatnich informaci o HN v ¢asnych stadiich choroby, 7/21 CG bylo
informovano dostatecné. Hlavni problém pfi stanoveni diagndzy bylo
riziko HN pro déti pacientl. Spolupraci a komunikaci s Iékafi oznacilo
za velmi problematickou 15/21 CG, 6/21 CG mélo s |ékafi dobré
zkusenosti. Za hlavni sporné body oznacili CG nedostatecny zajem
lékar( o rodinné a socialni poméry a témér nulovy kontakt s partnery.
Jako nejhorsi priznaky HN oznacilo 12/21 CG zmény v chovani a
afektivni poruchy, 10/21 CG demenci a 7/21 CG poruchy feci.
Informovanost |Iékatl a zdravotnickych zatizeni o existenci podpUrné
skupiny povaZovalo za nedostatec¢nou 16/21 CG. Zavérem lze fict, Ze
problematika CG je Iékafi opomijena — je nutné pfijmout CG za klienta
a uvédomit si, Ze mnoho CG potrebuje |ékarskou pomoc a socidlni a
psychoterapeutickou podporu.

Klicova slova: Huntingtonova nemoc, CAG triplet, geneticky test,
prediktivni geneticky test, pecovatel, osoba v riziku



Abstract

Huntington’s disease (HD) is an autosomal dominant inherited
disease caused by multiplication of CAG triplets on chromosome 4.
The principal symptoms include motor disorders, progressive
cognitive deterioration and neuropsychiatric symptoms. The clinical
diagnosis is confirmed by a genetic test, which may also be carried
out presymptomatically in offsprings of the diseased person.

The objective of the 1* study consisted in the characterization of
differences in psychiatric examination and neuropsychological testing
among the people at risk (PAR), in whom it was recommended to
delay the test, and people at risk, who were recommended to
continue in the so-called predictive protocol. The total of 52 people
have been examined (32 males, 20 females). In addition to the
psychiatric examination we have also administered the Eysenck
Personality Questionnaire (EPQ-A), self-imaging scale of general
psychopathology (SCL-90), trail-making test (TMT-A,B), test of the
verbal fluency (VF), auditory verbal learning test (AVLT) and quality of
life questionnaire (MANSA). PAR with the recommended test delay
showed statistically significant lower rate of neuroticism and lower
EPQ-A lie score, higher values on the phobia scale and the so-called
“positive symptom distress index” in SCL-90 and significantly lower
quality of life in MANSA than PAR continuing the testing. The
positively tested PAR showed statistically significant higher EPQ-A
neuroticism rate and lower extroversion rate than the negatively
tested PAR, however, no differences in the total rate of
psychopathology and in any cognitive tests have been found. The
results indicate that the formalized psychological testing in the
prediction of recommendation to perform a genetic test or to delay it
does not bring significant information. In the process of indication or
delay of the predictive genetic test, the clinical psychiatric
examination remains the decisive factor. The motivation of
applicants, which cannot be assessed by the application of scales, is



considered one of the most important factors in the decision-making
process.

The objective of the 2" study consisted in the assessment of the
most significant problems which are dealt by caregivers (CGs) of the
patients with HD. The information from 21 CG was obtained from the
structured interview prepared in the form of a questionnaire. We
have evaluated the following principal areas: a) problems with the
obtaining of adequate information about HD, b) main problems
associated with diagnosing, c) cooperation and communication with
doctors, d) clinical symptoms of HD which most affect the life of CGs,
e) information about the supportive group and its usefulness for CGs.
14/21 CGs have had serious problems with the obtaining of adequate
information on HD in the early stages of the disease, 7/21 CGs have
been informed adequately. The main problem of the diagnosing was
the risk of HD for children of the patients. 15/21 CGs described the
cooperation and communication with doctors as very problematic,
6/21 CGs had good experience with the doctors. The main points of
dispute mentioned by the CGs included insufficient interest of
doctors in family/social conditions and almost no contact with the
partners. As the worst symptoms of HD, changes in behaviour and
affective disorders were described by 12/21 CGs, dementia by 10/21
CGs and speech disorders by 7/21 CGs. The awareness of doctors and
medical facilities about the existence of the supportive group was
considered insufficient by 16/21 CGs. In conclusion, we may say that
the issues of CGs are neglected by the doctors — it is necessary to
accept the CGs as a client and to realize that many CGs need medical
aid and social/psychotherapeutic support.

Key words: Huntington’s disease, CAG triplet, genetic test, predictive
genetic test, caregiver, people at risk



PSYCHOSOCIALNi ASPEKTY HUNTINGTONOVY NEMOCI

1. Obecny tivod do problematiky Huntingtonovy nemoci
Huntingtonova nemoc (HN) je neurodegenerativni autozomalné
dominantné dédi¢né onemocnéni podminéné mutaci genu IT 15 na
kratkém raménku 4. chromozomu (Huntington’s Disease
Collaborative Research Group 1993). Celosvétova prevalence HN se
pohybuje okolo 5-15:100 000 (Harper 1992).

Gen IT15 za fyziologickych okolnosti je zodpovédny za kédovani
proteinu zvaného huntingtin. Principem mutace je tzv. expanze
nestabilniho tripletu - abnormadlné dlouha sekvence CAG (cytosin-
adenin-guanin) tripletd (>40), ktera vede ke vzniku huntingtinu

s odliSnymi vlastnostmi. Incipientni a i v dalSim pribéhu dominantni
neuropatologické zmény u HN jsou vazany na striatum. Patologické
zmény striata se v ¢asnych stadiich HN tykaji pouze urcitych
bunécnych subpopulaci. V dalsi progresi vSak dochazi k
degenerativnim zméndm i v jinych oblastech mozku, nejdrive v
dalsich strukturach bazalnich ganglii, dale ale i v kmenu,
hypothalamu, mozecku (Vonsattel 1985) a v kortikalni oblasti (Rosas
2008).

Diagnostika Huntingtonovy nemoci se opira o rodinnou anamnézu a
klinické symptomy, definitivni potvrzeni prinasi geneticky test. Je vsak
nutné si uvédomit, Ze geneticky test pouze potvrzuje pfitomnost mutace,
tzn. Ze pozitivita testu u dosud asymptomatického jedince pouze
potvrzuje pfitomnost vlohy pro nemoc, ale neznamena diagnézu!
Geneticky test Ize provést téZ u jedincl v riziku HN (presymptomaticky
test) a prenatalné u plodu pozitivné testované osoby.

Huntingtonova nemoc je spojena s poruchami hybnosti (mimovolnimi
pohyby, zejména typu chorey), kognitivnim deficitem a
behavioralnimi poruchami. Inicidlni pfiznaky a jejich kombinace je
znacné variabilni, pocatek HN muze mit “psychiatrickou” ¢i
“motorickou” podobu, teprve postupné se pridavaji dalsi symptomy a
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rozviji se typicky klinicky obraz nemoci. Z hlediska typického véku v
pocatku onemocnéni rozliSujeme tfi formy HN: klasickou (s klinickym
pocatkem mezi 35.-50. rokem véku), juvenilni a senilni.

HN je bohuzel pres veskeré vyzkumné Usili naddle fatdlnim
onemocnénim s neuprosné progresivnim vyvojem. Kauzalni ani
neuroprotektivni lécba neexistuje.

2. Studie ¢.1: Vyznam psychiatrického vysetieni v prediktivhim
genetickém testovani u Huntingtonovy nemoci

Uvod

U HN lze od roku 1993 zjistit pfitomnost mutace nejen u nemocnych,
ale také u tzv. osob v riziku (PAR — “people at risk”), tj. u pfimych
potomk ¢i sourozencli nemocnych ¢i pozitivné testovanych na HN.
Informace o nosicstvi patologického genu je vsak zatizena velkou
mirou stresu a zavaznymi konsekvencemi pro dalsi Zivot. Proto je
presymptomatické testovani provazeno cetnymi etickymi problémy.
Kratkodobymi i dlouhodobymi disledky prediktivniho testovani se
zabyva rada studii (Tibben 1994, Decruyenaere 1995, 1996, 2003,
2007, Almqgvist 1999, 2003, Timman 2004, Licklederer 2008, Gargiulo
2009, Dufrasne 2011). Za ucelem minimalizace katastrofickych
dlsledkd byl vypracovan mezinarodni protokoldrni postup pro
testovani presymptomatickych jedinc(i (International Huntington
Association /IHA/ and the World Federation of Neurology /WFN/
Research Group on Huntington’s Chorea 1994) zahrnujici nékolik
genetickych konzultaci, neurologické, psychologické a psychiatrické
vysetreni. Cilem jednotlivych sezeni je seznamit Zzadatele podrobné s
nemoci i testovanim, posléze ovéfit jeho vhled do problematiky,
ujasnit si motivaci a pfinos testu a v neposledni fadé zjistit adaptacni
mechanismy Zadatele na zatézové situace.



Cile prace

Cilem nasi prdace je charakterizovat rozdily v psychiatrickém vysetfeni
a neuropsychologickém testovani mezi osobami v riziku, u kterych
bylo doporuceno oddalit test, a osobami v riziku, kterym bylo
doporuceno pokracovat v prediktivnim protokolu, a pokusit se tim
najit ,objektivni“ korelat k dosud ryze subjektivnimu posuzovani
psychiatrem. Druhotnym cilem bylo zjistit, zda se v aplikované
Skalové baterii vyskytuji rozdily mezi posléze pozitivné versus
negativné testovanymi jedinci.

Soubor a metodika

Vysetfili jsme 52 osob (32 Zen, 20 muz(, pramérny vék 33 let, SD 8,8
r., min. 20 r., max. 57 r.).

Zakladni psychiatrické vysetifeni zahrnovalo strukturovany dotaznik
dany mezinarodnim protokolem a béznou klinickou exploraci
anamnézy a psychopatologie s ndslednym vypracovanim objektivniho
nalezu. V nasi studii jsme Zadatele navic vySetfovali téZ pomoci
Eysenckova osobnostniho dotazniku (EOD-A) a sebehodnotici Skaly
vSeobecné psychopatologie (The Symptom Checklist 90, SCL-90). Dale
jsme Zadatelim administrovali tfi kratké kognitivni testy — test cesty,
Trail making tests A and B (TMT-A, TMT-B), test verbalni fluence,
Verbal fluency test (VF) a pamétovy test uceni, Auditory-verbal
learning test (AVLT). Na zavér Zadatelé vyplnili Dotaznik kvality Zivota
(MANSA). Doporuceni k dalSimu postupu v pfipravném protokolu
bylo provedeno na zakladé klinického vysetfeni, testy byly
vyhodnoceny ex post. Vysledky byly statisticky vyhodnoceny
neparametrickym Mann-Whitney testem ¢i Kolmogorov-Smirnov
testem.



Vysledky

Z 52 PAR Zadajicich o presymptomaticky test bylo 11 Zadatel(im

(5 muzl a 6 Zen) doporuceno odlozeni (skupina C), ze zbyvajicich 41
jedincu bylo 19 posléze otestovano pozitivné (skupina A), tj. potvrdila
se u nich pfitomnost mutace, u 22 osob bylo nosi¢stvi genu vylouc¢eno
(skupina B).

PAR s doporuc¢enym odkladem (C) vs. PAR s realizaci testu (A+B)
PAR-C vykazovaly statisticky signifikantné vétsi miru neuroticismu (p
=0.019), avsak signifikantné nizsi skore IzZi v EOD-A (p = 0.014) neZ
PAR-A+B. Ve Skale vSeobecné psychopatologie (SCL-90) vykazuji PAR-
C signifikantné vyssi hodnoty pouze na skale fobie (p =0.013) a na
tzv. “positive symptom distress indexu”, ktery charakterizuje
pramérnou zavaznost priznaku (p = 0.028). PAR-C mély dle skaly
MANSA statisticky signifikantné nizsi kvalitu Zivota (p=0,0016) nez
PAR-A+B.

PAR pozitivné testovani (A) versus PAR negativné testovani (B)

PAR-A vykazovaly statisticky signifikantné vy$si miru neuroticismu v
EOD-A (p = 0.018) a nizsi miru extroverze (p = 0.036) nez PAR-B (pred
provedenim testu). V provedenych kognitivnich testech nebyly
nalezeny Zadné signifikantni rozdily mezi skupinami PAR-A a PAR-B.
Mezi skupinou PAR-A a PAR-B nebyly nalezeny Zadné statisticky
signifikantni rozdily v celkové mife psychopatologie ani v jednotlivych
subskore skaly SCL-90 (D1-D9). Mezi obéma skupinami rovnéz nebyly
nalezeny statisticky signifikantni rozdily v Zzadném z administrovanych
kognitivnich testa.

Diskuse

PAR s doporuc¢enym odkladem (C) vs. PAR s realizaci testu (A+B)
Rozhodnuti psychiatra ohledné doporuceni genetického testu ¢i
doporuceni jeho oddaleni je ¢asto velmi obtizné, zatizené urcitou
mirou vnitfnich pochyb |ékare, zda se rozhodl| spravné. Formalizovany
postup a rozsah vysetreni v jednotlivych centrech se vyznamné lisi.
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Néktera fakta svédcici pro nutnost oddaleni genetického testu jsou
zfejma - deprese, suicidalni Uvahy, ochromujici anxieta, zadani o test
pod zevnim tlakem bez vnitini potfeby. V nékterych centrech
provadéjicich prediktivni protokol se vychazi pouze z téchto nékolika
minimalnich nepodkrocitelnych kritérii a veskeré ostatni parametry
se nehodnoti. Mensi rizika a nasledky jsou zcela v kompetenci PAR a
zasah do nich se povaZuje za zasah do autonomie klienta.

Naopak v jinych centrech véetné naseho se vSak hodnoti stav klienta
v rozhodovacim procesu mnohem globalnéji a za povinnou soucast
celého procesu se povazuje i zhodnoceni a zpétna vazba pro klienta.
Ta samoziejmé obsahuje celkové zhodnoceni psychopatologického a
dalsiho klinického nalezu, socidlniho kontextu, adaptacnich
mechanismu a zejména pak motivace k testu.

| zkuSeny psychiatr mGze vSak mit pochyby o vlastnim rozhodnuti.
Jeho jistotu by mohlo zvysit nalezeni urcitych ,,objektivnich”
ukazatel(, které by byly varovnymi ¢i pozitivnimi signaly zvladnuti
dlsledkt genetického testu a které by dle naseho nazoru mohly sniZit
subjektivitu rozhodovani. Z tohoto dlvodu jsme se pokusili tyto
ukazatele hledat pomoci ndmi sestavené baterie skal a test(
mapujicich psychopatologické symptomy celého spektra (SCL-90) a
osobnost (EOD-A).

Z nasich vysledkl vyplyva, Ze skupina PAR-C se od PAR-A+B liSi pouze
vysSi mirou neuroticismu a naopak nizSim skére Izi, vysSim distresem
a vyssim skore na Skdle fobie. Kognitivni vykonnost se v obou
skupinach nelisila. Konkrétni dvody u nasich 11 PAR-C byly velmi
rdznorodé a individudlni, tudizZ je nelze zachytit pomoci unifikované
Skalové baterie. Nejvyznamnéjsim dlvodem (7 pfipadu) k odloZeni
testu byla problematickd motivace, ddle v 5 pripadech nedostate¢né
zazemi a absence podpory a ve 4 pripadech narusené adaptacni
mechanismy.

Tyto dlivody byly zachyceny psychiatrickym vySetfenim a nemély
presvédcivy korelat v provedenych testech. Zjistény vyssi
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neuroticismus, vyssi celkovy distress a zvySeny skor fobie povazujeme
za sekundarni nasledky nami detekovanych individualnich dlvodu

k odkladu. Z téchto patologickych skor( vsak nelze odvozovat
opacnym smérem, tj. samotné zjiSténi zvySeného neuroticismu ¢i
distressu nemusi znamenat pritomnost zavazného ddvodu k odloZeni
testu.

Davody k vysvétleni superiority zavér( psychiatrického vysetreni nad
udaji ziskanymi skalovou baterii mohou byt nasledujici:

1) nami zvolena baterie testl neni dostatecné citliva nebo neni
schopna postihnout rozhoduijici faktory;

2)faktory vyznamné v procesu rozhodovani o provedeni testu nejsou
Skalovatelné — ani nami zvolené ani jiné Skalovaci a testovaci metody
nezachycuji komplexitu Zivota, vnitini pohnutky a jejich propojenost
se socialnim kontextem a event. psychopatologii; tento Siroky kontext
je postizitelny pouze klinickym vysSetfenim a nemf(ze jej nahradit ani
extenzivni skalovani;

3) vysoce spekulativni moZnost vysvétleni by mohla vychazet ze
zjisténi nizsiho skére IZi u PAR s doporuc¢enym oddalenim (lidé

s vys$Sim skorem |Zi, tj. s lepSi sebeprezentaci a vy$si cenzurou
psychickych potizi ptipravou ,projdou”);

4) pokud testovani neposkytuje objektivni varovné znamky a
hodnoceni psychiatrem je zatizeno vyznamnou mérou subjektivity, je
mozné, ze doporuceni psychiatra pro oddaleni ¢i pokracovani

v protokolu nema vyznamnou hodnotu a oddaleni je mozna
inikovano zbytecné; proti tomuto vysvétleni stoji 100% akceptace
doporuceni v nasem souboru — Zadnému probandovi nebyl test
,zakdzan“, vsichni byli pouze informovani o divodech, pro které
povazujeme oddaleni za vyhodnéjsi volbu.

Zajimalo nas, zda pripadné drobné kognitivni deficity pfitomné u
nékterych z nasich PAR by nemohly néjakym zpUlsobem ovlivnit
rozhodovani PAR: bud' nizsi rozhodovaci schopnosti pfi kognitivnim
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Ubytku Ci vy$sim rizikem inicidlniho stadia HN. Nenasli jsme vsak
zadné rozdily v testovani mezi PAR-C a PAR-A+B.

Co se kvality Zivota mérené pomoci Skaly MANSA tyka, zjistili jsme, Ze
PAR-C maji signifikantné horsi kvalitu Zivota nez PAR-A+B. Tento nalez
je dle naseho nazoru v souladu s nékterymi konkrétnimi divody

k doporuceni odkladu (nedostatecné socidlni zazemi, partnerska
problematika apod.).

Pozitivné (A) versus negativné (B) testovani PAR

PAR-A vykazovali vys$i miru neuroticismu a nizsi skor extroverze

v EOD-A neZ PAR-B. Z mnoha studii vyplyva, Ze prvni nespecifické
zmény u HN predchazeji i o desetileti jednoznacné klinické
manifestaci umoznujici diagnostiku. Prvni preklinické zmény obvykle
postihuji chovani a kognici. Nas vysledek bychom tedy mohli
interpretovat jako zmény osobnosti a chovani subklinického stadia.
Charakter priznakd, tj. nizsi extroverze a vys$si neuroticismus je vsak
velmi obecny a véagni. Jinou interpretaci by bylo, Ze PAR rozpozndava
urcité ,signaly” nemoci a reaguje zménou chovani.

Zaveér

Z vysledk(l nasi studie vyplyva, Ze formalizované psychologické
testovani v predikci doporuceni k provedeni genetického testu ¢i jeho
oddaleni nepfinasi vyznamné informace. V procesu indikace i
odkladu prediktivniho genetického testu na HN z(stava rozhodujicim
faktorem klinické psychiatrické vySetreni. Za jeden

z nejvyznamnéjsich faktorl v procesu rozhodovani povazujeme
motivaci Zadatel(, kterou nelze posoudit Skalovanim.
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3. Studie ¢.2: Dopad Huntingtonovy nemoci na osoby pecujici
o nemocné: zkudenosti v Ceské republice

Uvod

HN je typickym ptikladem onemocnéni, které ve vsech svych primych
i neprimych dasledcich postihuje nejen svého nositele, ale i celou
rodinu nemocného ¢lovéka.

Partnery a pecovateli (CG) pacientl s HN se vSak prakticky nikdo
systematicky nezabyva. Pritom pfi sdéleni diagndzy a pfi rozvoji
nemoci se objevuje cela fada velmi zavaznych poZzadavku a
stresovych situaci kladoucich znacné vysoké naroky na cas, energii a
psychiku rodinnych prislusnik.

Cile prace
Cilem nasi prdce je zjistit prioritni problémy a potfeby CG a z tohoto
zjisténi vyvodit moZnosti pomoci a podpory.

Soubor a metodika

U 21 pecovatell o nemocné HN jsme zjistovali za pomoci
strukturovaného, nami vytvoreného dotazniku hlavni problémy
spojené s péci o pacienta. Dvanact pecovatell byli partnefi nemocné
osoby (4 manzelky, 8 manzel(), 8 CG byli potomci pacienta (7 dcer,

1 syn) a 1 pecovatelka byla matka nemocného. Kazdé interview trvalo
cca 60 minut.

Vyhodnocovali jsme 5 nasledujicich okruh(:

a. Problémy spojené se ziskanim adekvatnich informaci o HN

b. Hlavni problém CG spojeny se stanovenim diagnézy HN

c. Mira spoluprdce lékare s CG

d. Klinické symptomy, nejvice negativné ovliviujici souziti CG

s postizenou osobou

e. Dostupnost informaci o svépomocné spolec¢nosti SPHCh a
uzite¢nost jeji existence pro CG
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Vysledky

a.14 z 21 CG (66%) mélo na pocatku nemoci svého blizkého zavainé
problémy spojené s dosazenim informaci o HN od osetfujiciho Iékafe,
7 2 21 (33%) mélo dostatek informaci.

b. Riziko pfenosu nemoci do dalsi generace bylo hlavnim problémem
pro vSechny CG postizeného ¢lovéka (ohrozeni déti pro CG —
partnery, konfrontace s vlastnim rizikem pro CG — potomky). Pro CG —
partnery nemocnych HN bylo dale zavaznym problémem, jak toto
riziko potomk(m sdélit a teprve na tretim misté CG uvadéli
nelécitelny charakter nemoci pro aktudlné nemocného jedince.

c. Spoluprace a komunikace Iékard s CG byla hodnocenad jako velmi
Spatna a nepostacujici u 15z 21 CG (71%), 6 z 21 CG (29%) mélo
dobré zkuSenosti s |ékafi. Jako hlavni dlivod nespokojenosti byl
uvadén nezdjem o rodinné a socidlni problémy CG vzniklé

v souvislosti s HN a témér Zadnd snaha o kontakt Iékafe s CG.

d. Dvanact CG hodnotilo jako nejzdvaznéjsi symptomy nemoci zmény
chovani. V 9 pfipadech se jednalo o slovni a télesnou agresivitu (7 CG
Zen, 2 CG muti) a ve 3 ptipadech doslo k sexualnimu nasili na CG —
manzelkach. Na druhém misté stran zavaznosti symptom byly
uvadény afektivni poruchy (deprese v 7 pfipadech) a na tfetim misté
demence (u 10 CG). Motorické pfiznaky narusovaly souZiti

s nemocnym relativné nejméné —u 7 CG byla problémem porucha
feci, mimovolni pohyby a poruchy chlize u 3 z 21 CG.

e. 16z 21 CG (75%) nedostalo Zzadné informace o existenci
svépomocné spolecnosti SPHCh od svého osetfujiciho lékare, ale
dozvédéli se o jeji existenci az pozdéji, napf. po konzultaci s |ékarem
spolupracujicim s touto podpurnou skupinou. Vsichni CG hodnotili
¢innost SPHCh jako extrémné vyznamnou, poskytujici informace i
podporu pro jejich dalsi Zivot i pro konkrétni pomoc s postizenymi
osobami.
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Diskuse

Problémy spojené se ziskanim adekvatnich informaci o HN v pocatku
nemoci mohou vyplyvat z neinformovanosti a neznalosti
problematiky tohoto relativné vzacného onemocnéni lékafi prvniho
kontaktu. Hlavnim problémem CG - partnera je strach z moznosti
objeveni se nemoci u déti. Teprve na dalSim misté je obava o
zdravotni stav pacienta samého. Akceptovani nemoci pacienta je tedy
pro CG mensi komplikaci nez akceptovani rizika nemoci pro potomky
(event. pro sebe samého u CG-potomk). Charakter nemoci, tedy jeji
nevylécitelnost a fatalni progrese vsak je podkladem pro veskeré
obtize. Charakteristické pro vSechny CG bylo stfidani pocitu
bezmocnosti (nad nelécitelnosti nemoci, vlastni insuficienci situaci
zvladnout, rizikem nemoci pro potomky), hnévu (na nemocného
¢lovéka, na osud, na nezajem okoli), pocity viny (za vybuchy zlosti
pfed postizenym ¢lovékem, za moznost postizeni ditéte). Z obav a
neschopnosti informovat o dédi¢ném riziku doslo dokonce k jednomu
pfipadu zatajeni diagndézy pred dospélymi détmi, osobami v riziku a

k jednomu pfipadu zatajeni diagndzy pred budoucim partnerem
dcery, osoby v riziku.

Mira spoluprace |ékare s CG se jevi byt neuspokojiva. V |ékarském
povédomi doposud vladne predstava o HN jakoZto o naprosto
nelécitelném onemocnéni, kde nema smysl se pokouset Iécit jakykoliv
symptom (terapeuticky nihilismus). Specifickym problémem CG je, Ze
oSetrujici Iékar pacienta s nimi dostate¢né nehovofil, nezval si je do
ambulance, tim méné se zajimal o vylucné jejich problémy vyplyvajici
z peCovatelské role. Na druhé strané je nutno poznamenat, ze
bezmocnost Iékare vici prognéze HN mizZe byt nékterymi CG
vhnimana i interpretovana jako jeho nezajem ¢i neinformovanost.
Klinické symptomy, nejvice negativné ovliviujici souZiti CG

s postizenou osobou jsou predevsim zmény mentalniho stavu,
zejména zmény chovani, osobnosti a emoci. Retrospektivné jsme byli
schopni rozpoznat minimalné ve tfech pripadech stav vyzaduijici
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akutni psychiatrickou intervenci pro CG (tézka deprese, vystaveni
agresivité, opakovana znasilnéni, tézké zarlivecké scény ze strany
nemocné osoby). Ani v jednom ptipadu nebyla adekvatni péce pro CG
poskytnuta. Hybné ptiznaky nebyly vétSinou CG uvadény jako
nejtragictéjsi. Zrejmeé o téchto symptomech jsou CG lékafi Ci
literaturou dostatecné informovani a jako hlavni problémy hodnoti
spise ty, s kterymi nepocitali, o kterych se nedozvédéli. DalSim
moznym vysvétlenim je, Ze motorické potiZe jsou obecné lépe
akceptovatelné jako projev nemoci, za ktery pacient ,nemuze” a neni
projevem zlé vile, zatimco povahové zmény jsou stale povazovany za
néco, co by ¢lovék mél byt schopen kontrolovat a ovladat.
Dostupnost informaci o svépomocné spolecnosti nebyla dostacujici.
Ctyfi pacienti se dozvédéli o existenci této skupiny teprve od
genetika, specialisty na HN, ktery je soucasné predsedou této
spolecnosti. UzZitecnost SPHCh byla vSemi CG uddvana jako extrémné
prospésna nejen pro ziskani adekvatnich informaci, ale predevsim pro
moznost spolusdileni osudu s jinymi podobné postizenymi osobami,
moznost vymény zkuSenosti a informaci o feSeni konkrétnich
probléma.

Zaveér

Vsichni lékafi a pracovnici v zdravotnictvi by méli akceptovat, Zze CG
jsou pouze domnéle zdravé osoby, ve skutecnosti potiebuji pomoc a
podporu jak psychosocialni, tak i [ékafskou. Je nutné rozsifovat
védomosti o komplexni problematice pacientt s HN i CG do Siroké
odborné verejnosti. Dale je nutné Siroce zpfistupnit informace o
SPHCh a 0 mozZnosti odeslani pacient(i do specializovaného
diagnostického a terapeutického centra, pracovat aktivné na poli
rodinné a socidlni podpory a spolupracovat vice se socidlnimi
pracovniky.
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