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I Streszczenie

Choroba Huntingtona to dziedziczona autosomalnie dominujaco choroba neurozwyrodnieniowa charakteryzujaca sie
wystepowaniem postepujacych objawdéw ruchowych, poznawczych i psychiatrycznych.

Choroba Huntingtona jest schorzeniem powodujagcym degradacje w sferze fizycznej, psychologicznej oraz socjalnej
pacjenta. W zaleznosci od tego, na jakim etapie choroby znajduje sie pacjent, przedklinicznym czy klinicznym, wystepuja
u niego mniej lub bardziej nasilone problemy zdrowotne. Postepujace objawy ruchowe uniemozliwiajg samodzielne
funkcjonowanie, natomiast depresja, zaburzenia psychiatryczne i funkcji poznawczych sa powodem izolacji oraz unikania
kontaktéw z otoczeniem. Obecnie nie istnieje skuteczne leczenie tej choroby, a leki stosowane w terapii maja wiele dziatan
niepozadanych. Prowadzi ona do postepujacej niesprawnosci, zaleznosci chorego od o0séb sprawujacych nad nim opieke

oraz w konsekwencji do smierci.

I Stowa kluczowe
choroba Huntingtona, choroby OUN, czynnosci codzienne

WPROWADZENIE

Plasawica Huntingtona to opisana przez lekarza Georga
Huntingtona, neurodegeneracyjna choroba o$rodkowego
uktadu nerwowego dziedziczona autosomalnie dominujaco.
Czestosc jej wystepowania szacuje si¢ na 4 do 7 przypadkéw
na 100 000 oséb [1, 2]. Zmutowany gen ITI5 zlokalizowa-
ny w chromosomie autosomalnym i odpowiedzialny za tg
chorobe, koduje biatko - huntingtyne (Htt), co powoduje
zwigkszenie liczby powtarzalnych sekwencji trzech nukleo-
tydéw CAG. U zdrowego czlowieka wystepuje do 35 kopii
CAG, natomiast u chorego na chorob¢ Huntingtona - 36 lub
wiecej powtdrzen. W wyniku tego powstaje nieprawidtowa
Htt, ktoéra gromadzi sie w neuronie, doprowadza do jego
uszkodzenia i §mierci. Uszkodzenia te moga dotyczy¢ roz-
nych struktur mézgu, gtownie jadra ogoniastego, skorupy
i gatki bladej oraz wzgoérza i istoty bialej [3].

Chorobe Huntingtona réznicuje si¢ w zalezno$ci od wieku
zachorowania na: posta¢ mtodzienczg, tzw. posta¢ Westphala
(4-9 lat), postac wczesna (20-34 lata), postaé wieku $redniego
(35-49 lat) oraz poznego (powyzej 50 lat) [1]. W zalezno$ci od
objawdw klinicznych wyrdznia sie klasyczng posta¢ choroby
charakteryzujaca sie triadg objawow (ruchy plasawicze, za-
burzenia funkeji poznawczych oraz zaburzenia psychiczne)
oraz posta¢ atypowa, w ktdrej gléwne objawy to dystonia,
bradykinezja oraz objawy zespotu mézdzkowego, natomiast
ruchy plasawicze nie pojawiaja si¢ wcale lub sporadycznie.
Sredni wiek zachorowania to 40. rok zycia. Pierwsze objawy
choroby sa zazwyczaj niezauwazane lub bagatelizowane,
diagnoza zostaje postawiona duzo pdzniej. Pacjent umiera
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w ciggu 10-25 lat, najczesciej z powodu powiklan (zachty-
stowe zapalenie pluc, urazy, upadki) lub samobdjstwa [4].

Na obraz kliniczny skladajg si¢ zaburzenia ruchowe, obja-
wy psychiatryczne, zaburzenia funkcji poznawczych, zacho-
wania oraz emodji [3, 5, 6, 7]. Podlozem tych zaburzen jest
wybioérczy zanik neuronéw, szczegdlnie w prazkowiu i innych
strukturach jader podstawy [8]. Obecnie nie ma skutecznego
leczenia choroby, a dostepne leki dzialajace objawowo majg
szereg skutkéw ubocznych [9, 10].

Przebieg kliniczny choroby zostal podzielony na dwa
etapy: przedkliniczny i kliniczny. Podzial ten wskazuje na
stopniowe obnizanie si¢ sprawnosci i wzrost zaleznosci i ko-
nieczno$ci pomocy w codziennym funkcjonowaniu [11].
W zalezno$ci od tego, na jakim etapie znajduje sie obecnie
pacjent, wystepuje u niego wiele probleméw zdrowotnych.

CEL PRACY

Celem pracy jest przedstawienie probleméw zdrowotnych
chorych na chorobe Huntingtona w zaleznosci od etapu
choroby.

ETAP PRZEDKLINICZNY CHOROBY

Etap przedkliniczny dotyczy grupy oséb objetych 50-procen-
towym ryzykiem zachorowania, czyli takich, ktérych jeden
z rodzicéw jest chory na chorobe Huntingtona. Osoby te,
znajac obraz choroby na podstawie stanu zdrowia rodzica,
juz w tym okresie przezywaja lek przed przyszloscia, nie-
pewnos¢ co do kariery zawodowej oraz czesto sg obarczone
opieka itroska o dotknietego chorobg Huntingtona rodzica.
Nastepnie, bedac nosicielami genu choroby oraz majac $wia-
domos$¢ zachorowania, jeszcze w okresie przed wystapieniem
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objawéw doswiadczajg obaw co do poczatku wystapienia
choroby oraz troske juz nie tylko o chorego rodzica, ale takze
o wlasna rodzine. Kolejna faza, ktdra manifestuje wystapienie
etapu klinicznego, to wystgpienie pierwszych zmian sygna-
lizujacych chorobe [11].

Pierwsze objawy sa najczesciej niespecyficzne. Dochodzi
do spadku masy ciata, pomimo prawidlowego odzywiania,
nieznacznych zmian w zachowaniu i osobowosci oraz nie-
wielkich zaburzen ruchowych [4]. Pacjent wchodzi w etap
kliniczny choroby.

ETAP KLINICZNY CHOROBY

Etap kliniczny Ross [11] dzieli na trzy fazy. W pierwszej fazie
pojawiaja sie pierwsze charakterystyczne objawy ruchowe,
poznawcze oraz psychiatryczne. Pacjent zaczyna mie¢ trud-
no$ci w samodzielnym codziennym funkcjonowaniu i staje
sie obcigzeniem dla rodziny z powodu zmian zachowania
i osobowosci. Gtéwna przyczyna $mierci w tej fazie jest
samobojstwo. W drugiej fazie zaburzenia ruchowe staja sie
bardziej uogdlnione, pacjent zaczyna potrzebowac statej
pomocy w codziennym funkcjonowaniu, rodzina jest bar-
dziej obciagzona zaréwno jego niesprawnoscig psychiczng,
jak ifizyczna; przyczyna $mierci w tej fazie moga by¢ powi-
klania, najczesciej zachlystowe zapalenie pluc lub samobdj-
stwo. Ostatnia, trzecia faza, charakteryzuje si¢ powaznymi
zaburzeniami ruchowymi, calkowita niesamodzielno$cia
w zakresie samoobstugi i koniecznoscig stalej kompleksowej
opieki. W tej fazie pacjent umiera [11].

PROBLEMY ZDROWOTNE WYNIKAJACE
Z ZABURZEN RUCHOWYCH

Zaburzenia ruchowe to przede wszystkim ruchy plasawicze
o charakterze uogélnionym lub ogniskowym, obejmujace
rézne czedci ciala, charakterystyczny plasawiczy chéd, para-
kinezje, zaburzenia ruchéw galek ocznych; wraz z rozwojem
choroby pojawiaja si¢ zaburzenia mowy, potykania, dystonia,
mioklonie, sztywnos¢ i spastyczno$¢ migéni, zaburzenia posta-
wy, chodu, réwnowagi i koordynacji, co skutkuje tendencjg do
upadkoéw. Zaburzenia potykania pociagaja za sobg problemy
zodzywianiem [1, 3-6]. Zaburzenia te, okre$lane jako dysfagia,
polegaja na trudnosciach lub niemozno$ci pobierania pokar-
mu, formowania kesa oraz przelykania. Objawy te obejmuja
faze oralng przygotowawcza, oralng oraz gardtowa i przety-
kowg procesu polykania pokarméw. Zaburzenia dziatania
fazy oralnej przygotowawczej zwigzane sg z niestabilnoscia
posturalna, szybkim i impulsywnym spozywaniem pokarméw
oraz stabg kontrolg jezyka. Problemy dotyczace fazy oralnej to
nieskoordynowane potykanie, powtarzanie czynnosci poty-
kania i zaleganie resztek pokarmu w jamie ustnej. Problemy
nieprawidtowego funkcjonowania fazy gardtowej i przetyko-
wej to kaszel, dfawienie si¢ oraz zachtystanie. Powaznymi kon-
sekwencjami dysfagii w chorobie Huntingtona sg zachtystowe
zapalenie pluc, ostra niewydolno$¢ oddechowa i $mier¢ [12].

W poézniejszym okresie pacjent nawet moze stac si¢ nie-
my. Rozwija sie hipokinezja, powolno$¢ ruchéw, trudnosci
w rozpoczeciu ruchu (akinezja). Zaburzenia ruchu unie-
mozliwiaja podejmowanie codziennej aktywnosci. Pacjent
potyka sie, wystepowanie hipokinezji i hiperkinezji powoduje
trudno$ci w staniu, chodzeniu i z czasem prowadzi do chodu

beztadnego (ataktycznego). Zwyczajne codzienne czynno-
$ci, jak mycie sie, ubieranie, korzystanie z toalety, gotowa-
nie, spozywanie positkéw itp. oraz poruszanie sig, stajg si¢
niemozliwe do samodzielnego wykonania [11]. Utrwalone,
niewtasciwe pozycje dystoniczne prowadza do przykurczy
mie$ni i uszkodzen skory [13].

W badaniu autorstwa Tibben [14] pacjenci wskazywali
na takie problemy zwigzane z zaburzeniami ruchowymi,
jak: zmeczenie, trudnosci z poruszaniem si¢, chodzeniem
po schodach, chwytaniem przedmiotéw, prowadzeniem
samochodu, pisaniem, trudnosci z wykonywaniem czyn-
noéci samoobstugowych (mycie, ubieranie si¢, spozywanie
positkéw), nietrzymanie moczu i stolca, zaburzenia snu,
zaburzenia porozumiewania si¢ z otoczeniem.

PROBLEMY ZDROWOTNE WYNIKAJACE
ZZABURZEN PSYCHIATRYCZNYCH

Odrebng grupe objawéw stanowia zaburzenia osobowosci
i objawy psychiatryczne mogace wystepowac jeszcze zanim
pojawia si¢ objawy ruchowe. Sg one niejednoznaczne i roz-
poznawane praktycznie u wszystkich chorych na chorobe
Huntingtona. Wymienia si¢ tutaj zaburzenia zachowania,
rozdraznienie, zachowania impulsywne, wybuchy zlosci,
agresje, apatie, abulie, zaburzenia emocjonalne, skfonnos¢ do
naduzywania alkoholu, aspolecznos¢, poza tym diagnozuje
sie zaburzenia afektywne, takie jak depresja, rzadziej stany
maniakalne o gwaltownym przebiegu czesto przechodzace
w zespol depresyjny oraz zaburzenia lekowe [1, 4, 5].

Problem zlosci opisywany jest przez pacjentow jako ,,0gol-
na” zloé¢, zlo$¢ powodowana przyktadowymi zdarzeniami
oraz zto$¢ z powodu bycia chorym. Przykladem zaburzen
emocjonalnych jest emocjonalna blokada, np. zachowania
zwigzane ze stabym przystosowaniem sie oraz zachowania
niesprzyjajace zdrowiu. Pacjenci odczuwajg smutek, samot-
nos¢, brak nadziei oraz poczucie winy zwigzane z mozliwos-
cia przekazania genu choroby dzieciom oraz bycia obcigze-
niem dla tych, ktérych kochaja [15].

Koszewska [16] oraz Krogias i wsp. [17] podaja, ze depresja
wystepuje u 20-50% chorych na chorobe Huntingtona. Ma
ona forme ciezkiej depresji z towarzyszacymi urojeniami,
zahamowaniem psychoruchowym, epizodami depresyjnymi
lub depresji nerwicowe;.

Stwierdza si¢ wspolwystepowanie zaburzen obsesyjno-
-kompulsywnych (u ponad 50% chorych) [16], urojeniowo-
-omamowych (u ponad 30% chorych) oraz lekowych [3].
Pacjenci moga spedza¢ kilka godzin na wykonywaniu tej
samej czynnosci, moga by¢ podejrzliwi w stosunku do oto-
czenia, rozmawiac ,,sami ze sobg”, cierpie¢ na zaburzenia snu.
W mtlodzienczej postaci choroby Huntingtona zaburzenia
psychiatryczne sg znacznie bardziej nasilone [5].

Chory na chorob¢ Huntingtona rezygnuje z uczestnictwa
w zyciu spotecznym, unika kontaktéw z otoczeniem, nie
wykazuje zainteresowania zyciem domowym ani rodzin-
nym, izoluje si¢ i znaczng wigkszos$¢ czasu spedza w domu.
Odczuwa brak wsparcia i wiedzy o chorobie Huntingtona ze
strony 0sdb z najblizszego $rodowiska, relacje z partnerem
i rodzing stajg coraz bardziej skomplikowane [3, 13].

Wérdd oséb z chorobg Huntingtona ryzyko popelnienia
samobojstwa jest czestsze niz w ogdlnej populacji. Szacuje
sie, ze ponad 25% pacjentéw z choroba Huntingtona przy-
najmniej raz prébowalo popelni¢ samobojstwo [18].
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PROBLEMY ZDROWOTNE WYNIKAJACE
Z ZABURZEN FUNKCJI POZNAWCZYCH

Wsrod zaburzen funkeji poznawczych wymienia sie za-
burzenia pamieci, zaburzenia funkcji wykonawczych oraz
zaburzenia przestrzenne [3].

Jednymi z najwcze$niejszych objawéw choroby Huntingto-
na sa zmiany szybkosci myélenia. Chory spostrzega, ze do
wykonania zwyczajnych zadan umyslowych i uzyskania
wyniku, potrzebuje duzo wiecej czasu ijest to dla niego duzo
bardziej meczace [19].

Zaburzenia pamieci majg charakter trudnosci z zapamie-
tywaniem nowych informacji, przypominaniem, postugi-
waniem si¢ nabyta wiedzg. Pojawiaja si¢ problemy z wyko-
nywaniem czynnosci zlozonej (np. robienie zakupéw) oraz
z organizacja zadan wymagajacych etapowego planowania.
Zaburzenia pamieci proceduralnej stwarzaja u pacjenta
problemy z obstuga nowych urzadzen. Gdy choroba jest
zaawansowana, obserwuje sie, ze niepamieé wsteczna nie jest
typowa, podobnie jak w chorobie Alzheimera, w przypadku
ktérej informacje z odleglej przeszto$ci s fatwiej przypomi-
nane niz obecne fakty. Charakterystyczne jest, ze pacjent
cierpigcy na chorobe Huntingtona zazwyczaj nie potrafi
przypomnie¢ sobie wielu informacji, np. jakie przeszedt
choroby w dziecinstwie, ani uszeregowa¢ ich w porzad-
ku chronologicznym. Inng specyficzng cechg jest trudnos$¢
z zapamigtaniem przestrzennego polozenia przedmiotow.
Z powodu zaburzen pamieci operacyjnej chorzy maja trud-
nosci w rozumieniu bardzo dtugich komunikatéw, dlatego
osoba sprawujgca opieke zwracajac sie do chorego powinna
uzywac prostych przekazéw, zwiezle informowaé chorego
co do wykonywanych przy nim czynnosci oraz unikaé nad-
miaru informaciji [1, 20, 21].

Z drugiej strony réwniez chory nie moze komunikowac
sie w sposob prawidltowy. Komunikacja wymaga sprawnego
dzialania trzech komponentéw: mysélenia, kontroli mies$ni
oraz oddychania. Chory na chorobe Huntingtona wykazuje
zaburzenia w zakresie wszystkich tych funkeji. Gléwne trud-
nosci sprawia mu: wyrazne mowienie (artykulacja), rozpoczy-
nanie rozmowy (inicjacja) oraz zdolnos$¢ pojmowania tematu.
W pézniejszym etapie choroby nastepuje wydtuzenie czasu
wypowiadanych stéw oraz przerw w trakcie mowy, ale pomi-
mo znacznego oslabienia zdolnosci méwienia, zdolno$¢ rozu-
mienia jezyka moze by¢ zachowana. Ma to istotne znaczenie
w komunikacji z cztonkami rodziny lub innymi osobami
$wiadczacymi opieke. Nawet jesli pacjent nie wymowi tego,
co chce przekaza¢, zrozumie przekazywane komunikaty [19].

W poczatkowym etapie choroby pacjent ma §wiadomosé
pojawiajacych sie zaburzen pamieci [20].

Dysfunkcje wykonawcze polegaja przede wszystkim na:
braku inicjatywy dziatan (chory spedza caly dzien, wy-
konujac jedng czynno$¢, gdyz nie potrafi sie zdecydowac,
co powinien zrobi¢), zaburzeniu planowania (trudnosci
z wykorzystaniem informacji i terminéw, np. dotyczacych
korzystania z opieki medycznej) oraz sztywnosci myslenia
(w sytuacji gdy chory musi zmieni¢ sposéb wykonywania
danej czynnosci, czuje dezorientacj¢). Zaburzenia kontroli
poznawczej przejawiaja si¢ nieumiejetnoscia sprawowania
kontroli nad wtasnymi zachowaniami, trudnosciami realnej
oceny popelnianych bledéw oraz ograniczong zdolnoscig
pracy nad wlasnymi stabosciami [21].

Chory ma problem z okreslaniem czasu. Rodzina zauwaza,
ze punktualna dotychczas osoba czesto sie spéznia oraz nie

jest w stanie oszacowad, ile czasu zajmie mu jej wykonanie
danej czynnosci. Wystepuja zaburzenia wechu. Pomimo ze
chory potrafi wyczu¢ zapachy, w mniejszym stopniu potrafi
zidentyfikowaé konkretny zapach [19].

Wraz z rozwojem choroby dochodzi do zespotu otepien-
nego [1].

INNE PROBLEMY ZDROWOTNE

Wielu chorych przejawia nadmierny (we wczesnych eta-
pach choroby) lub obnizony poped piciowy (w pdzniejszych
etapach) [8]. Zaburzone zachowania seksualne sg czesciej
obserwowane u mezczyzn. Badania wykazaty, ze 30 ze 102
przebadanych pacjentéw przejawialo anormalne zachowania
seksualne, w tym u 19 stwierdzono nadmierny poped plcio-
wy. Pacjenci ci cierpieli na zaburzenia zachowania, takie jak
drazliwo$¢ oraz czeste wybuchy ztosci, ktéorym towarzysza
wlasnie objawy zaburzonej seksualnosci [23].

Carlozzi i Tulsky [15] wskazuja, ze chorzy zglaszali czesty
problem pietna chorobg. Choroba otoczona jest tajemnica.
W dziecinstwie unika si¢ rozméw na temat choroby i jej
istoty oraz ukrywa sie ja przed otoczeniem. Chorzy, jak
réwniez otoczenie nie sg dobrze poinformowani o objawach
i przebiegu choroby. Ludzie blednie odbieraja objawy oso-
by chorej jako objawy $wiadczace o spozyciu alkoholu lub
narkotykow.

Leki stosowane w terapii choroby Huntingtona wywoluja
dziatania uboczne a tym samym szereg probleméw zdrowot-
nych. Jedng z grup lekéw podawang do zwalczania ruchow
mimowolnych sa leki przeciwpsychotyczne, np. haloperidol.
Ich niepozadane dzialania to wzmozone napigcie mieéni,
nadmierne wydzielanie §liny, spowolnienie ruchéw, zabu-
rzenia zdolno$ci poznawczych, pdzne dystonie, zaburzenia
ruchdéw galtek ocznych (napady przymusowego patrzenia z ro-
tacjg gatek ocznych) i zaburzenia mowy. Leki stosowane dtu-
gotrwale moga powodowa¢ wystapienie pdznych dyskinez
oraz zespotu dyskinetycznego (szybkie, mimowolne skurcze
réznych grup miesniowych, zaciskanie oczu, mimowolne
ruchy zuchwy, wysuwanie jezyka, zaburzenia potykania) [5].

Inna istotna grupa lekéw to leki zmniejszajace stezenie
dopaminy (tetrabenazyna), ktére moga wywotywaé bez-
senno$¢, zaburzenia lekowe i depresyjne, dysfagie, parkin-
sonizm, dezorientacje, trudnoéci w przetykaniu, nudnosci,
wymioty, biegunke [5].

PODSUMOWANIE

Depresja, nasilajace si¢ trudnosci z wykonywaniem czynno-
$ci dnia codziennego oraz dysfunkcje poznawcze w znacz-
nym stopniu obnizaja jako$¢ zycia w chorobie Huntingtona.
Objawy ruchowe, zaburzenia funkcji wykonawczych i apatia
w konsekwencji doprowadzaja do stopniowej niesamodziel-
nosci chorego i zaleznosci od oséb opiekujacych sie nim
[19, 25].

Choroba Huntingtona ze wzgledu na jej przewlekly i po-
stepujacy proces oraz szereg objawow neuropsychiatrycznych
wymaga wspolpracy wielu specjalistow sprawujacych opieke
nad chorymi, w tym lekarza neurologa, lekarza psychiatry,
fizjoterapeuty, psychologa oraz pielegniarki.

Dokladna znajomos¢ bogatej symptomatologii choroby
stanowi podstawe planowania i sprawowania opieki nad
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chorym na chorobe Huntingtona oraz przygotowania si¢ do
roli edukatora rodziny.
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Health problems of patients with Huntington’s disease
and their impact on daily activity

1 Abstract

Huntington’s disease is an autosomal dominant, inherited, neurodegenerative disorder that manifests with progressive

motor, cognitive and psychiatric symptoms.

Huntington’s disease is a physically, psychologically and socially devastating disorder. Depending at what stage of the
disease in the patient, preclinical or clinical, health problems are more or less severe. Progressive motor symptoms hinder
the independent daily functioning, whereas depression, psychiatric and cognitive dysfunctions are the reason of isolation
and avoidance of contact with the environment. At present, there is no effective treatment for the disease, and the drugs
appliedin therapy have many adverse effects. This leads to progressive failure, depending on caregivers, and consequently

to death.
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