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PRIESKUM V KOMUNITE S'POLOCNOSTI PRE POMOC
PRIHCH - ICH SKUSENOSTI A PODNETY

 urCeny pre
— pozitivne geneticky testovanych na HCH (pre alebo symptomatickych)
— 0soby Vv riziku
— partnerov/negativne testovanych pokrvnych pribuznych

16 zvacsa otvorenych otazok vasich skusenosti ohladom

— edukacie o HCH (prvotné informacie, hlavny zdroj informacii,
reprodukcné usmernenie, experimentalna lieCba, chybajuce
vedomosti)

— genetického testovania (dovody (ne)testovat sa, pohovor so
psychologom)

— vplyvu HCH (najviac zatazujuci priznak, financna zataz, vplyv na
vztahy)

— socialnych a zdravotnickych sluzieb v SR (skusenosti, podnety na
Zlepsenie)



OTAZKY A ODPOVEDE KOMUNITY HCH -

ICH SKUSENOSTI A PODNETY OHL’ADOM SITUACIE VSR - 1.cast’

odpovede a ich
pac. s HCH/pozit. geneticky testovani
(4/4)
Vek: (14, 38, 39, 50) / (15, 35, 50, x)
rodina: 5, lekar: 3

otazky v jednotlivych kategoriach dotaznika

- prvotné informovanie

Ako a kedy (kolko ste mali rokov) ste sa
prvykrat dozvedeli o riziku alebo pritomnosti
HCH vo vasej rodine alebo u partnera?

- hlavny zdroj informdcii

Ako vas o HCH poucil lekar? Odkial’ ste hlavne
Cerpali informacie o HCH?

- ranrndiik®né nicmarnania

rodina: 3; lekar: 1,

Ano:2
Nie, aj tak by som takuto moZnost
nevyuZil:2

Poucil vas lekar o vasich reprodukénych
moznostiach vratane moznosti oplodnenia

s preimplantaénym genetickym testovanim
(vase diet’a by bolo zdravé, aj keby ste defektny
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A
Ano: 1 (lekar), 3 (internet), pribuzni
(2)

Nie: 2

Mam/nemam zdujem o informacie: 8

Nie, o tejto moZnosti €itam teraz

L4 .
- a g

- experimentalna lieCba

Vedeli ste, Ze sa vyvija experimentalna lieCba
pre HCH so sfubnymi klinickymi vysledkami
(zatial vSak neschvalenia pre klinicka prax)?
Odkial’ ste o tom vedeli, resp. mate zaujem

o priebeZne aktualizované informacie?

- postradané vedomosti preimplanta&né genetické testovanie:
Aké informacie by podla vas mal dostat’ Clovek [P

s rizikom ochorenia HCH? Co ste zistili az spolupraca s lekdrom-odbornikom: 1
Casom a ocenili by ste, keby ste vedeli uz vediet o riziku HCH skor (skorsia
predtym? diagnostika u rodiCov (seba)
/netajenie dg. v rodine): 3; neviem: 2

Genetické testovanie (GT)

- dévody (ne)testovat’ sa

Prosim napiste dovody, pre ktoré ste sa
rozhodli /rozhodujete ist’ sa testovat, resp.
netestovat™?

PRE (GT):
vediet’ pravdu: 2

kvoli uznaniu invalidného déchodku: 1
kvéli planovaniu buducnosti (DSS,

poCet jednotlivych skupin res

deti—2
Ano: 2 (prinosny), 1(neprinosny)
Nie: 5

- pohovor so psycholégom

Pokial’ ste boli geneticky testovani, absolvovali
ste predtym pohovor so psycholégom.
Bol/nebol pre vas prospesny a véom?

ondentov

osoby v riziku (5) negat. geneticky testovani pribuzni/ partneri
(6/10)

Vek: (0, 14, 20, 38, x) Vek: (7, 15, 25, 34, 39, x) / (25, 26, 30, 35, 38,
40, 46, 58, X, X)
rodina: 5/1, lekar: 1/5, partner:0/4

rodina:2, lekar:0, internet:3 rodina:1, lekar:1, internet:16

Ano:2

Nie, aj tak by som takito moZnost' nevyuZil:2
Nie, zistil som si to sam: 7

Nie, o tejto moznosti Citam teraz prvykrat:3

Ano:2

Nie, aj tak by som takuto
moZnost nevyuZil:2

Nie, zistil som si to sam:1
Nie, o tejto moZnosti Eitam
teraz prvykrat:0

Ano: (lekar) 4 (internet)
Nie: 1

Mam/nemam zaujem

o informacie:5

Ano: 1 (lekdr) 14 (internet)
Nie: 1
Mam/nemam zdujem o informacie: 15

reproduk&né usmernenia
resp. preimplantacné
genetické testovanie: 1
lepsie povedomie

preimplantaCné genetické testovanie: 3

potreba zdielania a podpory komunity HCH: 2
spolupraca s lekarom-odbornikom: 1;

u zdravotnikov: 1 neviem:6
ndrok na invalidny déchodok:

1; neviem: 2

PRE (GT): kvéli detom: 1 PRE (GT):

PROTI (GT): Zit' plnohodnotny
Zivot: 1
neviem: 2

vediet pravdu: 3

kvoli planovaniu buducnosti (DSS, deti):7
kvoli uznaniu invalidného dochodku: 1
objavujuce sa priznaky: 3; neviem: 2

Ano: 3 (prinosny), 2 (neprinosny)
Nie: 11

Ano: 1 (prinosny), 1
(neprinosny)
Nie: 3



OTAZKY A ODPOVEDE KOMUNITY HCH - ICH SKUSENOSTI A PODNETY OHLADOM SITUACIE V SR - 2.¢ast

,

otazky v jednotlivych kategoriach dotaznika odpovede a ich poCet jednotlivych skupin respondentov (poCet tiCastnikov

Vplyv HCH pac. s HCH/pozit. geneticky testovani | osoby v riziku (5) negat. geneticky testovani pribuzni/ partneri
(4/4) (6/10)

- najzat’azujuci priznak zistenie pozitivity: 1 motorika (tiky, zistenie pozitivity: 1

LT A TP BV G [0 BT ERYE ST T [ T[T motorika (tiky, nekoordinovana nekoordinovana chodza):2 motorika (tikv, nekoordinovand chodza):3
zat'azou? [chédza):3 psychopatolégia (nervozita, psychopatoldgia (naladovost, kognitivny
psychopatologia (nervozita, kognitivny depresia, kognitivny pokles, pokles, agresivita): 7

pokles):2 agresivita):4 taZzkosti s prehltanim stravy:3
neviem: 1 Uplnd odkéazanost na opateru druhej osoby: 4

- finanéna zat'az velmi, pomoc $tatu nestaci/la: 1 velmi, pomoc $tatu nestaCi/la: velmi, pomoc $tatu nestaci/la: 3
Ako HCH ovplyvnila vas rodinny rozpocCet? (uskromriujeme sa), 2 (pomaha 2 (uskromniujeme sa), 1 (uskromfujeme sa), 5 (pomaha rodina), 1
Sta€ila vam pomoc Statu? rodina) (pomdha rodina) (praca popri SD)

zatial nie: 4 zatial nie: 1 zatial nie: 3, neviem: 3

neviem: 1 neviem: 1
- vplyv na vzt'ahy pocity krivdy na rodi€ov, ktori zatajili  rozhodnutie s partnerom hodit Gzkost z postupného stracania partnera: 1
(odpovede vyplynuly z ostatnych otvorenych svojim detom HCH:1 obavy z choroby za hlavu a Zit'  strach zo znienia Zivota zdravému
otdazok) strach, i sa HCH preniesla na deti:1 Zivot, aky pride:1 partnerovi: 1

vahanie Ci pozitivny vysledok povedat rozvod / nezaujem rodiny: 2

dospelym detom a ,,psychicky ich pocit zniCeného Zivota/mladosti kvoli

polozit*: 1 ochoreniu pribuynych: 1

upodozrievanie z alkoholizmu kvoli

tikom:2

trestné stihanie ( t.€. nebola znama

dg. HCH a teda Cin nebol
- skusenosti nedostatoCné - personal DSS fnedostatoGné - personal DSS ) nedostato&né - personal DSS a zdravotnici
Ako hodnotite zdravotnicke a socialne sluzby a zdravotnici vobec nemaju a zdravotnici vébec nemaju vObec nemaju dostatoéné znalosti o HCH: 9
pre pac. s HCH v SR? Aké su vase skisenosti? dostatoéné znalosti o HCH:4 \dostato6né znalosti o HCH:2 J dostatoCné: 1; neviem: 6

neviem:4 neviem: 3
- podnety na zlepsenie vacsia informovanost’ o HCH medzi vacsia informovanost o HCH technicka vybavenost, pomacky pre neskorsie
Co by sa malo v socialnych/zdravotnickych zdravotnikmi: 2 medzi zdravotnikmi a stadia: 2
sluzbach pre pac. s HCH podla vas zlepsit’ podporovat domacu starostlivost \ereinostol: 2 Specialne DSS pre HCH: 3

o pac. s HCH:1 neviem: 3 vacsia informovanost o HCH medzi

psycholdgovia Specializujuci sa na zdravotnikmi a verejnostou: 5

HCH:1 uprednostiovanie u lekdrov (stomatolég

neviem: 4 a pod.): 2

podporné skupiny pre opatrovatelov aj pac.:
zlepsSenie akceptacie dg. v rdmci priznania
invalidity:1




Odkial ste hlavne Cerpali informacie o HCH?
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® nezaujimal som sa

@ stacilo mito, o som vedel od pribuznych
@ stacilo mito, Co mi povedal lekar

® internet - Ceske a slovenskeé texty

® internet - zahranicné texty

® ine




Poucil vas lekar o vasich reprodukcnych moznostiach vratane moznosti umeleho
oplodnenia s preimplantacnym genetickym testovanim (vase dieta by bolo
zdravé, aj keby ste defektny gén mali vy alebo vas partner)?

125%

100%

T5%

Podiel

50%

25%

0%

® nie o taketo moZnosti ¢itam teraz prvykrat
@ nie aj tak by som takdto moZnost nevyuZil
@ nie informacie som si zistoval sam

® dno

® Ina.



EDUKACIA

*Ako vas poucil lekar? ,Nijako... VSetko som si sama hladala na internete, dokonca
manzelov obvodny lekar ho lieCil na nespavost, nerieSil nic.“ ,Neurolog, ktory tomu
nevenoval pozornost a hned nas odpisal ako neliecitelnu diagnozu.” ,Neurolog mi
povedal, aby som si z toho nerobila ,velku hlavu® a ze ,kvituje* pristup méjho brata,
ktory sa odmieta testovat.“ ,Nikto ma nepoucil, dokonca som musel sam aktivne
vysvetlovat praktickému lekarovi, aka to je choroba a co konkrétne sposobuje.” ,Nic,
zomriem.”

-Aké informacie by podFa vas mal dostat’ élovek s rizikom ochorenia HCH? Co
ste zistili az casom a ocenili by ste, keby ste to vedeli uz predtym? ,Mal by sa
klast vysSi déraz na moznu liechu, aby to Clovek nebral ako definitivum.” ,To, Ze je
nejaka nadej... Ale aj pomoc pre tych, kto sa o nich stara.” ,To, ze sa musime spojit,
aby sme si navzajom pomohli.“ ,Pomoct postihnutym zdielat sa mozno aj odbornikom,
hoci maju pocit, ze ich zdravy Clovek nikdy nepochopi. Velakrat som si vypocula aj od
muZza, ze ja Som zdrava a nerozumiem tomu.”



GENETICKE TESTOVANIE

«Zaujimavé su najma odpovede os6b v riziku, ktoré esSte v Case prieskumu nevedeli
vysledok testovania, neboli rozhodnuti, Ci sa testovat, resp. boli rozhodnuti netestovat sa.
,Pri planovani buducnosti sme zvolili cestu umelého oplodnenia s prenatalnou
diagnostikou, avsak neuspeSne. Nasledne sme sa rozhodli obavu z choroby zahodit za
hlavu a zit zivot dalej taky, aky je a aky pride. Testovat’ sa nechcem dat, viem, co ma
Caka v pripade pozitivneho testu, a nechcem svoj zivot obalit do Sera Huntingtonovej
choroby.” ,S manzelom Cakame vysledky testov. Na testy som sice isla s nim, ale pani
doktorka ma nevpustila do ordinacie ani mi ni¢ nepovedala — vraj pre koronu. Sama
pritom nemala rusko. Mrzelo ma to, kedZe to je narocné nielen pre muza, ale aj pre mna.”

*Taktiez uvadzame niektoré dovody testovat sa z odpovedi oséb, ktoré boli svedkami
HCH u svojich pribuznych od detstva/adolescencie. ,Ked” som zistila, ze je 50 %
Sanca, ze som tento koktavy gén mohla zdedit, bola som rozhodnuta, ze musim vediet,
na ¢o som. Vsetko prestalo mat zmysel a mojim jedinym cielom bolo zistit, ¢i som chora
alebo nie.” ,Aby som neznicila partnerovi zivot... A bola pripravena na ustav a ze zidem
Z rozumu.” ,Aby sa to zastavilo v naSej rodine.”



VPLYV HCH

«Zat'az pre opatrovatelov: ,Mala som svokru, ktora bola chora a teraz mam manzela a syna...
Uvitala by som akukolvek pomoc.“ ,Otec bol HCH a sestra HCH... Videla som agresivitu,
chutky vrazdit... Znicili mi zivot... Mne to mladost nevrati.“ ,NajtazSia je myslienka, Ze sa
z méjho milovaného muza, ktory je naozaj velmi mudry, racionalny, spravodlivy, stane niekto,
kto sa nevie o seba postarat a strati svoju identitu.”

Financie: ,V dbchodkovom veku som musela pracovat’ na plny uvazok, aby som zvladla
posledné roky platit manzelovi sukromné zariadenie.” ,Muz zostal bez prace... Invalidny
dochodok je maly... Musim chodit do prace a nevieme, ¢o bude dalej.“ ,Bez pomoci pribuznych
by sme to nezviladli.“ ,Dlho som si nevedel najst pracu, pri mojich mimovolnych pohyboch
posobim, ako keby som bol alkoholik, a ked som sa uz zamestnal, skoro vSade som mal
pracovny uraz. Som na urade prace a poberam hmotnu nudzu, ¢o, samozrejme, nepostacuje
ani na pokrytie zakladnych Zivotnych potrieb... Pomaha mi rodina.”

*Vzt'ahy: ,Radila som synovi, aby sa isiel dat testovat, lebo sam na vlastnu past chce brat na
tuto chorobu lieky, a pokial to nema potvrdene, ze to ma, tak som mu vravela, ze je to
nezmysel.” ,Rodi¢ia mi o HCH nepovedali ni¢, hoci o tom vedeli, ¢o im vyCitam... Vediet o HCH
Jje dobre vtedy, ked' si mladi udia planuju zalozit rodinu.“ ,Isla som sa testovat kvoli detom
a teraz neviem, ako im to povedat... Mna pozitivny vysledok poloZil, nechcem im to spravit
tiez.“ ,VSetko okolo tejto choroby ma zatial uvadza do depresie... Snazim sa na fu nemysliet
a Zit, Cize kazdé stretnutie s takymto clovekom mi ubera z chuti do zivota.”



SOCIALNE A ZDRAVOTNICKE SLUZBY V SR

« Pacient len aké na smrt.“ ,Psychiatri nevedia o tom nié.“ ,Uplne nedostatoéné, nikto
nevie, na 6o mé nérok... Ziadna opora v systéme.“,Najorv som bola u psychiatra, ten
mi nevedel povedat v podstate nic.” ,Lekari a personal maju minimalne poznatky, Skor
tu chorobu beru ako nejaku senzaciu.”

-Co zlepsit: ,Lepsie predpisovanie zdravotnickych pomécok.“, Uprednosfiovanie

u lekara...Ako rieSit' zubara... Rekreacné pobyty aj pre opatrovatelov.,Chce to viac
osvety.”



ZAVER

* vysledky nasho prieskumu situacie v SR poukazuju najma na

— nedostatocnu prvotni edukaciu zo strany lekarov s explicitne
chybajucou informaciou o moznosti predimplantacného genetického
testovania

— potrebu zlepsit komplexnu socialnu a zdravotnicku starostlivost v neskorsich
Stadiach ochorenia

— zvysit osvetu o ochoreni v SirSej zdravotnickej verejnosti
— viac informovat o prebiehajucich nadejnych vyskumoch experimentalnej lieCby
 psychosocialne dopady HCH v mikrosociete pacienta mozu byt
Zmiernované
— komplexnym genetickym poradenstvom

— naslednymi terapeutickymi programami aktivnej podpory optimalne v ramci
lokalnych zdruzeni komunit HCH



Inicialne stretnutie

Obdobie na premyslanie

Druhé/tretie

stretnutie

Geneticky test

Vysledky
Nasledné sledovanie

Rady a podpora

GENETICKE PORADENSTVO

e odber rodinnej anamnézy lekarom alebo genetickym poradcom, ktory pripadne skontroluje vysledky
predchadzajucich vysledkov ohfadom HCH v rodine

o |ekar alebo geneticky poradca poskytne informacie o HCH, procese genetického testovania a moznych
vysledkoch

e diskusia s genetickych poradcom o vlastnych dévodoch poZzadovania testu v aktualnej Zivotnej situacii
a pristupe k moznym dosledkom; odporica sa tiez prediskutovat’ vhodn4reprodukéné moinosti,]pokial’ sa
zaujemca o testovanie chce vyhnut’ preneseniu ochorenia na d'alSiu generaciu

e poskytnutie prileZitosti identifikovat’/ndjst’ niekoho, kto bude osobu v riziku celym procesom podporovat’
e vyzvanie k premyslaniu a diskusii o moznom dopade vysledku testu na rodinu a priatelfov. Toto je
obzvlast’ délezité vo vzt'ahu k pokrvnym pribuznym, ktori si moZno sami nepraju byt’ testovani, ale test ich
pribuzného by odhalil ich stav

e povzbudzovanie k |zvdaZeniu finan€nych implikacii a inych zalezitosti, ako napr. Zivotného poistenia

a zamestnania
® po inicialnom stretnuti sa zhotovi sumarny list a nasleduje obdobie na premyslanie
o pokial’ osoba v riziku chce v procese pokraCovat’, dohodne sa d’alSie stretnutie

o prehl'ad informacii diskutovanych na prvom stretnuti

o lekar/geneticky poradca méze podla genetickych odporiCani zvazit' neurologické a psychologické
vysSetrenie kvoli lepSiemu zhodnoteniu osoby v riziku; avsak pre uCast’ na prediktivhom testovani to nie je
nevyhnutné

e diskusia o pripravach na test a vysledky

e dohodne sa termin a odoberie sa krvna vzorka
e vysledky by nemali byt’ poskytnuté v rovnaky den

e na d’alSom stretnuti (zvy€ajne o mesiac) sa osobne diskutuju vysledky testu
e podl'a vysledkov testov sii dohodnuté relevantné dispenzarizacie

s . a

eakykol'v ezpeCit’ pomoc, podporu a rady
evhodné |nasmerovanie do lokalnych asociacii pre HCH,| Cim sa zabezpeCi kontakt s inymi, ktori si
prechadzaji rovnakou situaciou; k dispozicii st zvi€sa podporné skupiny aj online komunity

HUNTINGTON'S DISEASE ASSOCIATION, 2020. Huntington’s disease: A genetic testing guide. [online]. [cit. 1. novembra 2020]. Dostupné z:
https://www.hda.org.uk/media/2938/a-genetic-testing-guide-resource-pages.pdf



REPRODUKCNE MOZNOSTI
PRI HCH

ReprodukCné moznosti pri HCH

<
N
<
o

e prirodzena reprodukcia bez genetického
testovania

e |predimplantacné genetické testovanie
e ,non-disclosure” prenatalne testy,
neodhal’ujtice (geneticky status rodi¢a)
e prenatdlne testy amniocentézou alebo
odberom choriovych klkov

e rozhodnutie nemat’ vlastné deti (mdze
zahrnat’ sterilizaciu)

e umelé oplodnenie darcom

e adopcia

e nahradna matka

NANCE, M. et al., 2013. A Physician’s Guide to the
Management of Huntington Disease Third Edition, Ontario,
Canada.

1. Geneticist consultation and
medical history review
(the hereditary genetic disorder
has to be molecularly confirmed)

-‘-_-.

2. Personalized PGD test for this case
design & preparation

£

5. IVE/ICSI manrpulatmn

4. Cultivation of the received

5.Embryo biopsy - several
embryos up to day 5

trophectoderm cell collection
without harming the embryo

1
6. Embryo freezing
(vitrification) for later use
|

\
\

£

7.PGD - preimplantation
genetic diagnosis, the examination
of certain monogenic disease

9. Embryo transfer |

. - /

8. PGS for transferable embryos

10. Postnatal confirmation
of baby’s genotype



Dakujem za pozornost’



