WYBRANE
PROBLEMY
KLINICZNE

Witold Softan?,
Ewa Gotebiewska2,
Janusz Limon3 4

10ddziat Neurologii Szpitala im. Sw. Adalberta
w Gdansku

2Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona
— Pomorska Grupa Wsparcia

3Katedra i Zaklad Biologii i Genetyki Gdanskiego
Uniwersytetu Medycznego w Gdansku
4Poradnia Genetyczna Uniwersyteckiego
Centrum Medycznego w Gdarisku

Adres do korespondencji:

prof. dr hab. n. med. Janusz Limon

Katedra i Zaktad Biologii i Genetyki GUMed
ul. Debinki 1, 80-211 Gdarsk

tel.: (58) 349-15-31, faks: (58) 349-15-35
email: jlimon@gumed.edu.pl

Copyright © 2011 Via Medica
ISSN 1897-3590

108

Choroha Huntingtona
— trzy punkty widzenia
Huntington Disease — three points of view

STRESZCZENIE

Choroba Huntingtona (HD) jest przewlekia neurodegeneracyjng choroba wywofana
przez mutacje polegajaca na wystapieniu zwigkszonej liczby kopii trzech nukleotydéw
CAG w genie /T15. W konsekwencji powstaje nieprawidiowe poliglutaminowe biatko Hit,
ktore nieodwracalnie uszkadza neurony, gtéwnie w jadrach podstawy moézgu. Chorobe
Huntingtona dziedziczy sie autosomalnie dominujaco i cechuje ja wysoki stopien pene-
tracji. Objawy kliniczne HD dotycza zaburzen ruchowych, funkcji poznawczych, zacho-
wania i emocji. Ze wzgledu na rzadkie wystepowanie HD oraz niecharakterystyczne ob-
jawy poczatkowe, stanowi ona wyzwanie dla lekarzy wielu specjalnosci, szczegolnie ro-
dzinnych, a takze psychologéw i pracownikéw opieki socjalnej. W niniejszej pracy HD
przedstawiona jest z punktu widzenia genetyka klinicznego, neurologa oraz cztonka
rodziny, gdzie od pokolen wystepuje HD. Podkresla sig¢ szczegdlng role lekarzy rodzin-
nych w rozpoznawaniu HD, gdyz wychwycenie pierwszych objawow jest wazne z uwagi
na mozliwosci wiaczenia leczenia objawowego, co moze w znaczacy sposob wptywac
na jakos¢ zycia pacjenta i jego rodziny. Niezwykle wazna jest takze ich wspétpraca ze
specjalistami z zakresu neurologii i psychiatrii oraz psychologiem — tutaj lekarz ro-
dzinny wystepuje jako koordynator dziatan wielu specjalistow.
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ABSTRACT

Huntington’s disease (HD) is a progressive, neurodegenerative disease inherited as an
autosomal dominant trait caused by unstable trinucleotide CAG repeat expansion in the
IT15 gene. That expand produces a polyglutamine repeat in the Huntington protein (Htt)
that leads to the degeneration of neurons preferentially in the striatum and cortex. Cli-
nically HD is characterized by a triad of motor, cognitive, and psychiatric symptoms.
The disease is rare in general population and many individuals with early HD have few,
if any, signs on examination. For these reasons HD constitutes a great challenge for
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doctors of different specialities , especially for family specialists, psychologists and
social welfare workers. The aim of present paper is to present HD from the perspective
of three persons: clinical geneticist, neurologist and a person from a family suffering
from the many generation HD. The particular role of family specialists in early HD diag-
nosis is stressed because it may help in early symptomatic treatment which will im-
prove the quality of life of patients and their families. Extremely important is the co-
operation between family doctors and neurologists and psychologists — in this case
the family doctors play the role of coordinators of decisions and actions of many

doctors of different specialities.
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WSTEP

Nazwa choroby pochodzi od nazwiska leka-
rza George’a Huntingtona, ktéry opisat ja
w 1872 roku. Jest to choroba dziedziczna,
awigcwystepuje rodzinnie i niekiedy choru-
je rownoczesnie wielu cztonkéw rodziny,
ktorzy wymagaja ztozonej opieki wielu spe-
cjalistow (ryc. 1). Mimo ze choroba Hunting-
tona (HD, Huntington disease) staje si¢ co-
raz bardziej znana lekarzom i ogétowi spo-
leczefistwa, to pacjenci z ta przewlekle po-
stepujaca neuropsychiatryczna choroba sta-
nowia powazne wyzwanie nie tylko dla spe-
cjalistow, takich jak lekarz rodzinny, neuro-
log, psychiatra czy genetyk kliniczny, ale tak-

ze dla fizjoterapeutow, psychologdéw, piele-
gniarek i pracownikéw opieki spoteczne;j.
Wynika to z niskiej czestoSci wystepowania
tej choroby (5-10 os6b na 100 000 popula-
cji ogblnej), a tym samym matej znajomosci
jej objawow przez lekarzy, a takze z trudno-
Sci diagnostycznych zwigzanych ze zlozono-
Sciag objawéw choroby pojawiajacych sie
w réznych okresach zZycia pacjentow [1].
Celem autoréw artykutu — lekarza neu-
rologa, lekarza genetyka klinicznego oraz
przedstawiciela rodziny, gdzie od pokolen
wystepuje HD — jest przedstawienie tej cho-
roby jako ztozonego problemu naukowego,

lekarskiego i rodzinnego.
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Choroba Huntingtona jest
autosomalng dominujaca
chorobg genetyczng —
ryzyko przekazania
przez chorego
uszkodzonego genu
potomstwu wynosi 50%
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Rycina 1. Rodowdd przedstawiajgcy rodzine J. z chorobg Huntingtona (HD). Kwadraty oznaczajg mezczyzn, a kotka kobiety. Zaczernione symbole
oznaczajg osoby z objawami HD, a z czarnym paskiem osoby bezobjawowe z mutacjg. Podana jest liczba powtorzen CAG w genie IT15 (,,/” oznacza
zgon chorego). Strzatka wskazuje na probanta, to znaczy osobe, od ktérej rozpoczeto analize rodowodu. Diagnostyka molekularna zostata wykonana
w Zaktadzie Genetyki Instytutu Psychiatrii i Neurologii w Warszawie (dr W. Krysa)
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Wielu cztonkow rodziny
HD nie decyduje si¢ na
wykonanie testu
genetycznego
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PATOGENEZA CHOROBY

Choroba genetycznie uwarunkowana po-
wstaje w wyniku uszkodzenia genu (mutacji
genu). Geny zbudowane sg z kwasu deoksy-
rybonukleinowego (DNA), ktéry sktada si¢
z czterech ,,cegielek™, czyli zasad, okreSla-
nychjako A (adenina), T (tymina), G (guani-
na) i C (cytozyna). Kazda z nich w potacze-
niu z cukrem i kwasem fosforowym tworzy
tak zwany nukleotyd. Odcinki DNA, czyli
geny, koduja bialtka i kazdy aminokwas
wchodzacy w sklad biatka kodowany jest
przez tréjke nukleotydéw. Tak wigc prawie
kazda mutacja powoduje zaburzenia w se-
kwencji aminokwaséw w taficuchu biatko-
wym i w konsekwencji prowadzi do zmiany
struktury i funkcji tego biatka.

Choroba Huntingtona jest autosomalnie
dominujaco uwarunkowana choroba gene-
tyczna. Oznacza to, ze zmutowany gen 1715
wywotujacy te chorobe zlokalizowany jest
w chromosomie autosomalnym, a konkret-
nie w chromosomie 4p16.3, aryzyko przeka-
zania genu potomstwu wynosi 50%, nieza-
leznie od ptci. Gen ten koduje biatko — hun-
tingtyne (Htt) — i istota uszkodzenia tego
genu polega na tym, ze w jego strukturze
zwigksza si¢ liczba powtarzalnych sekwencji
trzech nukleotydow CAG. Uwaza sig, ze
u 0séb zdrowych wystepuje do 35 kopii
CAG. Natomiast wystepowanie 36 lub wigk-
szej liczby powtorzen wiaze sie z wystapie-
niem choroby. Powoduje to powstawanie
nieprawidtowej Htt, ktora gromadzac si¢ w
neuronie, uszkadza go, doprowadzajac do
jego $mierci. W zaleznosci od lokalizacji
tych uszkodzen w r6znych strukturach moz-
gu (a dotyczy to gléwnie jadra ogoniastego,
skorupy i gatki bladej, wzgodrza i istoty bia-
fej) u chorego dochodzi do zaburzen psy-
chicznych, ruchéw plasawiczych, depresji
i postepujacego otepienia. A zatem objawy
kliniczne dotycza zaburzen ruchowych,
funkcji poznawczych, zachowania i emocji.
Nozologicznie bardziej wlasciwym okreSle-
niem jest HD niz plasawica Huntingtona (ta-

kie okreslenie mozna spotka¢ nawet w bieza-
cej literaturze neurologicznej z uwagi na
wickszy zakres pojeciowy). Sredni wiek za-
chorowania przypada na okoto 40. rok zycia,
a wigkszo$¢ zachorowan wystepuje w prze-
dziale czwartej i szostej dekady zycia. Istnie-
je réwniez mtodziencza, bardzo dramatycz-
nie przebiegajaca postaé choroby, tak zwana
posta¢ Westphala, stanowiaca 5-10% zacho-
rowah wystepujacych przed 20. rokiem zycia.

Nie wiadomo, co powoduje zwielokrot-
nienie CAG w genie 715 i dlaczego w ko-
morkach moézgu, a nie w innych tkankach,
prowadzi do tak dramatycznych zmian funk-
cji poliglutaminowego Htt [2]. Zwielokrot-
nienie tréjek réznych nukleotydéw nazywa-
ne jest mutacja dynamiczng i istnieje wiele
innych choréb, w tym neurodegeneracyj-
nych, wywolanych takimi mutacjami, ale juz
innych tréjek nukleotydowych (np. ataksja
rdzeniowo-moézdzkowa).

Chociaz wiek zachorowania koreluje
z liczba powtorzen CAG, to znaczy im wigcej
tych powtdérzen, tym wczesniejszy jest wiek
zachorowania, wiadomo, ze nawet w rodzinie
istnieja duze réznice w wieku zachorowania
uosOb zmutacja tego genu. Dlatego tez trwaja
poszukiwania innych genéw, ktérych warian-
ty moga mie¢ modyfikujacy wplyw na stopien
ekspresji genu HD, a tym samym na wiek za-
chorowania, rodzaj objawéw czy stopien ich
nasilenia i czas trwania. Na przyktad wykaza-
no, ze zmienno$¢ genu kodujacego podjed-
nostki NR2A receptora glutaminowego
(GRIN2A), koaktywatora transkrypcyjnego
CA150 (TCERG1) wiaze si¢ réznicamiw wie-
ku zachorowania [3]. Okazuje si¢ takze, ze
u kobiet z wariantem (CC) tej podjednostki,
w okresie przedmenopauzalnym pierwsze ob-
jawy choroby pojawiajg si¢ pdzniej w pordw-
naniu z kobietami z innymi wariantami tego
genu. Kolejnym przyktadem jest wykazanie,
ze zaburzona funkcja mitochondriéw komor-
kowych spowodowana zmianami w genach
mtDNA oraz wewnatrzkomodrkowe stezenie
ATP moga modyfikowac obraz chorobyimie¢
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wplyw na wiek zachorowania [4]. Przewidy-
wanie wieku zachorowania na podstawie licz-
by powtdrzenn CAG jest zatem ograniczone,
cho¢ obserwuje si¢ pewng zalezno$¢ wysta-
pienia poczatkdéw choroby w podobnym cza-

sie u cztonk6w tej samej rodziny.

TESTY GENETYCZNE

O ile wykonanie testow genetycznych jest
konieczne do rozpoznania choroby u osoby
z objawami klinicznymi HD, to wielu czion-
kéw rodziny, potencjalnych nosicieli zmuto-
wanego genu, nie decyduje si¢ na wykonanie
testu. Powody takich decyzji sa bardzo indy-
widualne, na przyktad jednym z nich jest brak
mozliwoSci powstrzymania wystgpienia cho-
roby u nosicieli uszkodzonego genu albo Iek
i obawa zycia z pigtnem przyszlej choroby.
Jednakze wiele os6b chce wiedzieé, czy sa
nosicielami uszkodzonego genu — czgsto sa
to rodzice, ktorzy niepokoja si¢ o swoje dzie-
ci, albo mtode osoby, ktére chca mieé potom-
stwo. Jeszcze inni chca uporzadkowac swoje
sprawy rodzinne, zawodowe, majatkowe czy
ubezpieczeniowe. W Polsce testy genetyczne
HD wykonywane sa bezplatnie, o ile skiero-
wanie wystawione jest przez specjaliste, w tym
takze lekarzy z oSrodka European Hunting-
ton’s Disease Network (EHDN; na koficu ar-
tykutu podano petne dane tej organizacji).

JAK ROZPOZNAC CHOROBE HUNTINGTONA?
Poczatek choroby jest zazwyczaj niezauwa-
zalny. Zapewne jak i w innych procesach
neurozwyrodnieniowych musi wystapic pe-
wien efekt masy krytycznej, to znaczy uszko-
dzenie osrodkowego uktadu nerwowego ta-
kiego stopnia, ktére spowoduje brak mozli-
wosci kompensacyjnych moézgu. Pierwsze
objawy HD, najczeSciej niepowodujace nie-
pokoju chorego i jego otoczenia, mozna
ujawni¢ w doktadnym ukierunkowanym ba-
daniu juz okoto 5 lat przed dokonaniem
ostatecznego rozpoznania.
NajwczeSniejszymi objawami choroby

moga by¢: spadek masy ciala pomimo pra-
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widlowej diety, niewielkie zaburzenia psy-
chiczne, zaburzenia osobowoSci i niewielkie
deficyty ruchowe. Powyzsze objawy nie sa
W najmniejszym stopniu patognomoniczne,
chyba ze wystepuja u cztonka rodziny obcia-
zonej wystgpowaniem HD.

Na wolniejsza progresj¢ choroby wska-
Zujg nastepujace obserwacje lekarzy: pézny
poczatek choroby, wigksza masa ciala pacjen-
ta, brak depresji na poczatku zachorowania
i mniejszy deficyt intelektualny wykazany
w badaniu neuropsychologicznym. Nato-
miast szybszy rozwdj choroby jest obserwowa-
ny u 0séb z wezesnym poczatkiem objawoéw
oraz wSrdd nosicieli, niezaleznie od ptci, kto-
rzy odziedziczyli zmutowany gen od ojca. Za-
obserwowano bowiem, ze u chorego mezczy-
zny w procesie spermatogenezy moze docho-
dzi¢ do zwigkszania si¢ liczby kopii CAG
w DNA komorek rozrodczych.

Symptomatologia choroby jest bogata,
uwarunkowana zaréwno zaburzeniami sfe-
ry ruchowej, zespotami i objawami psychia-
trycznymi, jak i postgpujacym otepieniem.
Objawy neurologiczne stanowia ruchy mi-
mowolne o charakterze plasawiczym uogdl-
nione i ogniskowe, na przyktad powodujace
zaburzenia artykulacji i potykania, niemoz-
no$¢ utrzymania wysunietego z ust jezyka
oraz utrzymania statego nasilenia uscisku
reki (tzw. objaw dojarki). Ponadto pojawiaja
si¢ objawy pozapiramidowe, takie jak mio-
klonie, wokalizacje przypominajace tiki
wokalne, spowolnienie ruchowe, sztywnos¢
miesni, ruchy dystoniczne i zaburzenia po-
stawy oraz objawy piramidowe — klonus,
spastyczno$¢ migsni, objaw Babifiskiego,
zaburzenia chodu réwnowagi i koordynacji
wiodace do upadkéw, dyzartria — zaburze-
nia rytmu mowy i hipofonia, dysfagia i zabu-
rzenia ruchow gatek ocznych.

Objawy psychiatryczne sa réznorodne
ipolegaja na zaburzeniu osobowosci i zacho-
wania, wzmozonej labilno$¢ emocjonalnej,
drazliwosci, apatii, abulii, zachowania agre-

sywnego i autoagresywnego, zaburzen afek-

Witold Softan i wsp.
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Najwczesniejszymi
objawami HD moga by¢:
spadek masy ciata,
niewielkie zaburzenia
psychiczne

i osohowosciowe oraz
niewielkie deficyty
ruchowe

Na wolniejszy rozwdj
choroby wskazuja: pozny
poczatek objawow,
wigksza masa ciata, brak
depresiji i mniejszy deficyt
intelektualny
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wystepowania zaburzen
ruchowych, depresji

i objawow
schizofrenopodobnych
oraz samobdjstw
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tywnych (> 40%) zwykle pod postacia depre-
sji, rzadziej stanéw maniakalnych, myslii ten-
dencji samobdjczych oraz dokonane samo-
béjstwa. Pojawiajace si¢ psychozy sa zwykle
0 obrazie paranoidalnym, zaburzenia uroje-
niowo-omamowe (ok. 30%, 3-6% objawy
podobne sa do schizofrenii), zaburzenia ob-
sesyjno-kompulsywne oraz zaburzenia lgko-
we. Symptomatologia zaburzen funkcji po-
znawczych zawiera zaburzenia funkcji wyko-
nawczych zwigzane z apatia, zaburzenia pa-
migci operacyjnej uwagi, trudnoSci z zapa-
migtywaniem nowych informacji (po odro-
czeniu — poprawa po udzieleniu podpowie-
dzi i w prébie rozpoznania), trudnosci z wy-
dobywaniem informacji z pamigci autobio-
graficznej bez gradientu czasowego, co jest
zkolei charakterystyczne dla choroby Alzhe-
imera oraz zaburzenia pamigci proceduralne;j
izaburzenia przestrzenne. Natomiast stosun-
kowo lepiej zachowane sg funkcje jezykowe
i pamigé semantyczna. Wsrdd zaburzef funk-
cji poznawczych szczegdlne miejsce maja za-
burzenia funkcji wykonawczych — polegaja-
cych na kategoryzacji oraz selekcji informa-
cji, generowaniu celu dzialania, planowaniu,
inicjowaniu dziatania, monitorowaniu prze-
biegu dziatania (bledy) — oraz zmiana nasta-
wienia strategii dziatania [5].

W procesie diagnostycznym najwigksza
role odgrywa doktadny wywiad rodzinny
oraz szczegOlne zwrdcenie uwagi na wyste-
powanie zaburzen ruchowych, przewlektych
zaburzen depresyjnych i schizofrenopodob-
nych oraz samobdjstw. Istnieja tez sytuacje
specyficzne — przedwczesna $mier¢, brak
kontaktéw rodzinnych czy tez adopcja dziec-
ka, ktére powoduja znaczacg trudnos¢ czy
wrecz uniemozliwiaja sporzadzenie rodowo-
du pacjenta. Diagnoza ostateczna stawiana
jest na podstawie wyniku molekularnego
badania potwierdzajacego obecno$¢ niepra-
widlowego genu I715.

Roéznicowanie chociazby osiowego obja-
wu hiperkinezy, jaka jest plasawica, wyma-
ga uwzglednienia szerokiego spektrum

schorzen. Sporadycznie wystepujace plasa-
wice sa najczesciej spowodowane lekami,
zaburzeniami immunologicznymi, infekcja-
mi, chorobami naczyniowymi mézgu, zabu-
rzeniami hormonalnymi oraz ciaza. Z kolei
do uwarunkowanych genetycznie innych
plasawic naleza: réwnie rzadko wystgpuja-
ce schorzenia podobne do HD typy 1-4;
tagodna rodzinna plasawica (BHC); napa-
dowa choreoatetoza; napadowa dyskineza;
choroba Wilsona; neuroakantocytoza; zani-
ki jadra zebatego, jadra czerwiennego, gat-
ki bladej i
(DRPLA, dentatorubral-pallidoluysian atro-
phy); zespot McLeoda; rézne typy ataksji
rdzeniowo-mézdzkowej (SCA1-3, SCA17);

ataksja-teleangiektazja; zwyrodnienie zwig-

jadra niskowzgdrzowego

zane z kinaza pantotenianowa; zespot
Lesch-Nyhana i choroba Leigha oraz cho-
roby wywotane mutacjamiw mitochondrial-
nym mtDNA (mitochondriopatie).
Objawami, na ktore nalezy zwracaé uwa-
ge, sa zaburzenia zachowania i emocji z do-
minujacymizaburzeniami depresyjnymioraz
zespoly urojeniowo-omamowe w okresie
przedruchowym choroby. Udokumentowa-
no, ze wezesnymi zaburzeniami ruchowymi sg
zaburzenia gatkoruchowe. Wydtuzenie laten-
cji dowolnych sakad (szybkich ukierunkowa-
nych ruchéw — spojrzenia) jest jednym z naj-
wezesniejszych objawow choroby. Wystepuja
rOowniez zaburzenia ciagtego ruchu gatek
ocznych, ktory jest czgsto zaburzony przez
,wtracane” sakady. Charakterystyczne dla
choroby sa réwniez zaburzenia oczoplasu
optokinetycznego, poczatkowo zwykle pio-
nowego, a nastepnie réwniez poziomego. Ru-
chy plasawicze moga przypomina¢ grymasy,
tiki, manieryzmy — poczatkowo sa niestale
i raczej zlokalizowane, czgsto powoduja nie-
zgrabno$¢ ruchow celowych. Jednym z naj-
bardziej patognomonicznych objawéw jest
niemozno$¢ utrzymania jezyka wyciagniete-
go z ust oraz utrzymania stalego nasilenia
udcisku reki. Rozwdj otepienia w mtodym

iSrednim wieku moze tez stanowi¢ symptom
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ostrzegawczy, szczegdlnie gdy w profilu zabu-
rzen funkcji poznawczych dominuja zaburze-
nia funkcji wykonawczych. Zwrocic tez nale-
Zy uwage na znaczacy brak swiadomosci ob-
jawow choroby wsrdd pacjentéw. Najnowsze
wyniki badan neuropsychologicznych wska-
zuja, ze brak tej SwiadomosSci ma zwiazek
z dhuzszym czasem trwania choroby, wiek-
szym stopniem zaawansowania choroby oraz

wigksza liczbg powtdérzen CAG [6].

LEGZENIE

Brak jest skutecznego leczenia skierowa-
nego na przyczyny choroby. W farmakote-
rapii ruchéw mimowolnych (plasawicy)
stosuje si¢ leki blokujace receptory dopa-
minowe, najczesciej klasyczne neurolepty-
ki, mimo ze leki te sg stabo przebadane
w leczeniu HD i jest niewiele dowod6éw na
ich skuteczno$¢ w ostabianiu ruchéw pla-
sawiczych [7]. Z kolei leczenie depresji czy
stanow lgkowych wymaga konsultacji psy-
chiatrycznej. Ze wzgledu na liczne dziata-
nia niepozadane tych lekéw kazda terapie
nalezy konsultowa¢é ze specjalista maja-
cym doswiadczenie w kompleksowym le-

czeniu chorych na HD.

ZYCIE CODZIENNE RODZIN Z CHOROBA
HUNTINGTONA

Objawy HD sa bardzo réznorodne i pojawiaja
si¢ w roznych fazach choroby. Istnieja jednak
podobienstwa w zachowaniu si¢ chorych, dla-
tego niektoére dziatania osob opiekujacych sie
chorymi sg zblizone. Analizujac doswiadcze-
nia rodzin i wypracowane przez nie sposoby
zapobiegania ztemu samopoczuciu osoby
chorej lub ograniczania wplywu niekorzyst-
nych czynnikéw zewnetrznych, nalezy zwré-
ci¢ uwage na czynnik najwazniejszy: rytualny
cykl dnia chorego i jego rodziny [5].

RYTUALNY CYKL DNIA

Jest to bardzo wazny czynnik stabilizujacy,
zalezny od wspolpracy catej rodziny chorego

oraz najblizszego otoczenia. Powtarzalnos¢
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planu dnia i codziennych czynnosci pozytyw-
nie wplywa na poczucie bezpieczenstwa cho-
rego, ugruntowujac jego wiarg¢ w siebie i wta-
sne mozliwosci, ktore i tak sa juz ograniczo-
ne z powodu niepetnosprawnosci intelektu-
alnej i ruchowej. Chory wycofuje si¢ z zycia
spotecznego, zrywa kontakty z otoczeniem,
nie wykazuje inwencji w czynno§ciach zycia
codziennego, zamyka si¢ w domu i ten uzna-
je zajedyne bezpieczne Srodowisko. Sytuacja
taka jest bardzo trudna dla matzonka, ktory
praktycznie z dnia na dzien staje si¢ jedynym
zywicielem rodziny i na ktérego spadaja
wszystkie obowiazki zwiazane z prowadze-
niem domu oraz cz¢sto z wychowywaniem
dzieci. Do tego dochodzi opieka nad chorym,
podtrzymywanie réwnowagi emocjonalne;j
W jego otoczeniu, kontrola stanu jego zdrowia
i szczegbtowe planowanie kazdego dnia. Dla-
tego tez sprawdza si¢ wprowadzenie kalenda-
rza domowego, ktory bedzie zawierat wszyst-
kie niezbedne informacje dotyczace zycia co-
dziennego calej rodziny. W ten sposéb umoz-
liwia si¢ choremu ograniczenie leku zwiaza-
nego zwydarzeniami, ktorych nie zapamigtat.
Kalendarz powinien by¢ czytelny i umieszczo-
ny w miejscu czesto uczeszczanym, na przy-
ktad w kuchni. Poza tym przedmioty codzien-
nego uzytku chorego powinny mie¢ swoje sta-
fe miejsca i by¢ bezpiecznie dostepne dla nie-
go, tak aby ruchy mimowolne nie utrudniaty
korzystania z nich. Z praktyki wynika takze,
ze chorzy wstaja ii1da spac zwykle o tej samej
godzinie oraz przestrzegaja stalej pory posit-
kow. Nieoczekiwane zmiany, nagte wydarze-
nia i nowe sytuacje wywoluja niepokdj i lek.
Osoba chora staje si¢ drazliwa, wybuchowa
i traci poczucie bezpieczenstwa.

LEKARZ RODZINNY — DORADCA

| PRZYJAGIEL

Lekarz pierwszego kontaktu jest najczesciej
pierwsza osoba, ktora dostrzega nieprawidto-
wosSci zachodzace w rodzinie. Czgsto pierw-
sze symptomy choroby sg niezauwazalne na-

wet dla najblizszej rodziny. Moga to by¢ na

Witold Softan i wsp.
Choroba Huntingtona — trzy punkty
widzenia

Brak skutecznego
leczenia przyczynowego
— leczenie depresiji czy
stanow Igkowych
wymaga konsultacji
psychiatrycznej

Powtarzalnosc
codziennych czynnosci
chorego stanowi wazny
czynnik stabilizacyjny
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WYBRANE
PROBLEMY
KLINICZNE

Lekarz rodzinny powinien
by¢ koordynatorem
dziatan wielu
specjalistow
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przyktad trudno$ci w porozumieniu z partne-
rem, ktére wynikaja ze zmian charakterolo-
gicznych u chorego oraz pojawiajacych si¢
u niego sztywno$ci mySlenia i nieporadnosci
zyciowej. Czesto wtedy nastepuja rozpad
zwiazkuiutrata pracy, co moze by¢ przyczyna
depresji zaréwno u osoby chorej, jak i mat-
zonka. Zte funkcjonowanie rodziny, klétnie
i poglebiajace si¢ nieporozumienia prowadza
do probleméw w wychowaniu dzieci. Proble-
my dzieciw szkole iich ucieczkiz domu sg co-
dziennoscia. Niestety nikt z cztonkow rodzi-
ny w takim momencie nie dostrzega choroby,
zwlaszcza ze musi borykac si¢ z powyzszymi
problemami. Chory trafia do specjalisty za
pozno, kiedy trudno odwrdci¢ negatywne
skutki spowodowane choroba na funkcjono-
wanie rodziny. Wynika to takze z faktu, ze
chory, nie dostrzegajac u siebie objawow cho-
roby, nie wspotpracuje z rodzing i nie widzi

potrzeby pomocy lekarza.

ROLA LEKARZY RODZINNYCH

Szczegblna role w rozpoznawaniu HD maja
lekarze rodzinni, gdyz uchwycenie pierw-
szych symptoméw jest bardzo wazne z uwagi

na mozliwoSci wlaczenia leczenia objawowe-

go, albowiem tylko takie jest obecnie dostep-
ne i moze w znaczacy sposob wplywac na ja-
kos$¢ zycia pacjenta i jego rodziny. Niezwykle
wazna jest tez wspotpraca lekarza rodzinne-
go ze specjalistami z zakresu neurologii i psy-
chiatrii oraz psychologiem, w ktorej wystepu-
je on jako koordynator dziatan wielu specja-
listéw. Jedynie calkowite zaufanie chorego
ijego rodziny daje lekarzowi mozliwosci pet-
nienia takiej funkcji. Nalezy pamietaé, ze
wsréd cztonkéw takiej rodziny obok chorych
znajduja si¢ takze zdrowi nosiciele uszkodzo-
nego genu, ktérzy w blizszej lub dalszej przy-
sztosci powigksza grono chorych (ryc. 1).

Zapraszamy lekarzy rodzinnych do
wspolpracy z oSrodkami EHDN w Polsce.
Lista oSrodkéw jest dostepna na stronie

www.euro-hd.net

Polskie Stowarzyszenie Choroby Hun-
tingtona skupia chorych i ich rodziny z te-
renu catego kraju.
www.huntington.pl

e-mail: kontakt@huntington.pl

Dziataja tez regionalne grupy wsparcia.
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