Choroba Huntingtona - Niszczyciel mdézgu

Choroba Huntingtona jest dziedziczna choroba mézgu. Nie ma na niq leku.
Zy¢ z nia musi sie nauczy¢ nie tylko chory, ale takze rodzina
i opiekunowie.

Ta choroba to koszmarny problem dla rodzin. Trzeba wielkiej $wiadomosci
aby umie¢ sobie z nim poradzi¢. Lekarze powinni by¢ wsparciem dla opiekundw,
ale najczesciej sami nie znaja problemu moéwi Aleksandra Szatkowska, prezes
Stowarzyszenia na Rzecz Osob z Chorobg Huntingtona w Polsce.

Odpowiedzialne geny

Choroba Huntingtona jest to dziedziczng chorobg moézgu, ktéra powoduje
obumieranie komoédrek (neuronéw) w niektorych czesSciach mdzgu: jadrze
ogoniastym i skorupie oraz w miare rozwoju choroby w korze moézgowej. Prowadzi
do niepetnosprawnosci i Smierci.

Choroba Huntingtona jest genetycznie uwarunkowana, spowodowana obecnoscig
"wadliwego” (zmutowanego) genu na chromosomie 4. Objawy pojawiajg sie
zazwyczaj pomiedzy 30 i 45 rokiem zycia, ale choroba moze ujawniac¢ sie nawet
u 5-cio letnich dzieci, jak réwniez u dorostych po 70 roku zycia.

Jak sie rozwija?

Podstawg rozpoznania klinicznego choroby sg ruchy mimowolne, obserwuje sie
drzenie rgk i nég oraz niepokdj ruchowy. Pacjenci obserwujg u siebie niezgrabnos¢
ruchéw, zmiane charakteru pisma lub trudnosci w wykonywaniu codziennych
czynnosci, jak np. prowadzenie pojazdéw.

Osoby we wczesnym stadium choroby mogg mieé trudnosci w wykonywaniu
czynnosci rutynowych oraz radzeniu sobie z nowymi sytuacjami. Ze wzgledu
na zaburzenia pamieci mogq sprawia¢ wrazenie zapominalskich. Pacjenci
w tej fazie choroby mogg doswiadcza¢ czestszych okreséw depresji, apatii,
rozdraznienia czy pobudzenia. Czasami obserwuje sie u nich zmiany osobowosci.
Jest to jednak stadium choroby, w ktéorym pacjenci mogq funkcjonowac wzglednie
dobrze zaréwno w pracy jak i w domu.

W miare rozwoju choroby objawy nasilajg sie. Poczatkowe objawy ruchowe
stopniowo przechodza w wyrazne ruchy mimowolne takie jak ,szarpniecia”
i niekontrolowane ruchy gtowy, szyi oraz konczyn gérnych i dolnych. Ruchy
te moga utrudnia¢ chorym chodzenie, mdwienie i potykanie. Pacjenci
w tym stadium choroby czesto wygladajg jak osoby pod wptywem alkoholu chodzac
zataczajq sie, a ich mowa jest niewyrazna opowiada Aleksandra Szatkowska.
W Zyciu codziennym majgq coraz wieksze trudnosci, lecz ciggle jeszcze
z wiekszoscig wykonywanych czynnosci dajg sobie rade.

W zaawansowanym stadium choroby coraz rzadziej pojawiajq sie ruchy
mimowolne, zwieksza sie natomiast sztywnos¢ ciata. W tym stadium chorzy
nie moga juz wykonywac¢ samodzielnie codziennych czynnosci i zazwyczaj
wymagajg fachowej opieki. Do czestych objawdéw tego okresu nalezg trudnosci
w potykaniu i utrata masy ciata oraz problemy w komunikowaniu sig z otoczeniem.
Smieré¢ pacjentdw nastepuje zazwyczaj 15 do 20 lat od momentu wystgpienia
pierwszych objawéw. Choroba nie jest bezposrednig przyczyng zgonu, ktéry jest



nastepstwem powiktan takich jak zachtysniecie sie, niewydolnos¢ serca
czy infekcje.

Badania genetyczne

Zazwyczaj choroba Huntingtona diagnozowana jest przy zastosowaniu testéow
neurologicznych i psychologicznych. Czasami lekarze zlecajq wykonanie badan
obrazujgcych, aby stwierdzi¢, czy jadro ogoniaste i skorupa funkcjonujg
prawidtowo, lub w celu potwierdzenia postawionej diagnozy wykonanie testéw
genetycznych , ktére dostepne sg od roku 1993. Mozliwos¢ wykonania testow
genetycznych oznacza, ze osoby, u ktdrych istnieje ryzyko zachorowania lub ktére
przypuszczaja, ze wystepujg juz u nich objawy mogg wykonaé badanie krwi
pozwalajgce stwierdzi¢, czy majg gen powodujacy chorobe Huntingtona.

Na razie nieuleczalna

W tej chwili dostepne sg jedynie leki, ktére umozliwiajg ztagodzenie niektérych
objawow choroby, takich jak depresja, stany lekowe czy ruchy mimowolne.
Jednakze ze wzgledu na dziatania uboczne s$rodki te nie moga by¢ podawane
wszystkim pacjentom z chorobg Huntingtona. Rehabilitacja fizyczno-ruchowa,
terapia zajeciowa, wspotpraca z logopedg moga pomoc chorym tatwiej uporac sie
z niektérymi objawami tej choroby. Obecnie na catym Swiecie przeprowadza sie
szereg eksperymentow naukowych majacych na celu opracowanie skutecznego
leczenia choroby Huntingtona i naukowcy sa tu optymistami wierzac w rychty
przetlom w badaniach. Badajac mechanizmy biochemiczne $mierci komodrek wierza,
ze bedg w stanie opracowac lek, ktéry opdzni, zatrzyma, a moze nawet odwrdci
przebieg choroby Huntingtona.
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