PSYCHOLOGIE PRO PRAXI 3-4/2014, XLIX 143-151

PSYCHOLOGICKE NALEZY V RODINE PACIENTU
S NIEMANN-PICKOVOU CHOROBOU TYPU C

RENATA HERMANKOVA, HELENA JAHNOVA, PAVEL JESINA

Prostfednictvim tohoto ¢lanku bychom radi upozornili na vyznam psychologického
vySetfeni se zamétenim na exekutivni funkce v ramci diagnostického procesu u vzacnych
dédi¢nych metabolickych poruch. VEasné stanoveni diagndzy je dulezité pro zahajeni
1é¢by. Specifika psychologického profilu u dospélych pacientti s Niemann-Pickovou cho-
robou jsou demonstrovana na 3 kazuistikach.

Kli¢ova slova: psychologické vySetfeni, exekutivni funkce, Niemann-Pickova choroba
typu C

Co je Niemann-Pickova choroba typu C

Niemann-Pickova choroba typu C (NPC) je panetnické, autosomalné recesivni, neuro-
degenerativni onemocnéni s minimalnim vyskytem 1/100 000—-150 000 Zive narozenych
déti (Wraith et al., 2009). Tento pocet se zda byt podhodnocen. Pri¢inou NPC je funkéni
porucha membranového systému pozdniho endosomu/lysosomu s akumulaci neesterifi-
kovaného cholesterolu a glykosfingolipidl v buiikach perifernich tkani a mozku. Pfic¢inou
jsou mutace v genech NPC/ a NPC2 (Jahnova et al., 2012).

NPC ma extrémné rozdilny klinicky obraz, charakterizovany Sirokym spektrem sym-
ptomt, které progreduji béhem rtiznych ¢asovych obdobi. To komplikuje diagnostiku a je
pravdépodobné pfic¢inou, ze onemocnéni neni casto véas a spravné stanoveno. Diagnos-
tika NPC miize proto byt dlouhy a slozity proces a je nezbytné do ni zapojit specialisty
z mnoha obort (Wraith et al., 2009).

S vyjimkou nejmladsich pacienti, kde je v popiedi postizeni sleziny a jater, se nemoc
prevazné projevuje neurologickymi pfiznaky kombinovanymi hlavné u starSich pacientti
s psychiatrickou symptomatikou. Nékdy mohou byt organové projevy po fadu let jedinym
pfiznakem onemocnéni. Pokud se vSak objevi neurologicka symptomatologie, onemocné-
ni pacienta v zavislosti na jeho véku rizné€ rychle sméfuje k nezvratnému amrti.

K neuropsychiatrickym ptiznaklim obecné patii stagnace psychomotorického vyvoje,
ataxie, dystonie, dysartrie, kataplexie a porucha vertikalniho pohledu (Webber, Kliine-
mann, 2011). Prvnimi nenapadnymi pfiznaky mohou byt oslabeni kvality vizuomotorické
koordinace, poruchy vyvoje feci a socialnich projevi.

Z hlediska bézné psychologické praxe jsou jednim z vyznamnych ptiznakt ve $kol-
nim véku a adolescenci problémy v uceni, které jsou ¢asto hodnoceny jako specifické
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vyvojové poruchy uceni. Typické jsou také problémy s feci — potize s verbalizaci, artiku-
laci a balbuties. Tyto potiZe jsou ¢asto mylné hodnoceny jako neurotické projevy.

V adolescenci a dospélosti je neuropsychiatrickd symptomatologie extrémné rtizno-
roda a prvni projevy mohou byt velmi nenapadné. Pacienti mohou mit potize se zvlada-
nim néaroki studia a zamé&stnani, Casto reaguji anxiozné depresivni poruchou. S rozvojem
neurologické symptomatologie vétsinou progreduje deteriorace kognitivnich schopnosti.
V ptipad¢ dominance neuropsychiatrické symptomatologie mohou mit intelektové vyko-
ny i po dobu nékolika let kolisavy charakter.

Castym piiznakem je v adolescenci a dospélosti psychéza, kterd miize byt diagnosti-
kovana jako schizofrenie nebo schizoafektivni porucha. Ve vsech ptipadech vystupuji do
popiedi klinické symptomatologie kognitivni deficit, vizualni halucinace a katatonie, které
je vhodné v diferencialni diagnostice brat do uvahy (Wraith et al., 2009).

Az donedavna jsme méli k dispozici pouze symptomatickou terapii (antiepileptika,
anticholinergika atd.). V soucasné dob¢ se uziva piipravek miglustat, ktery ma potencial
zpomalit nebo stabilizovat pribéh nemoci.

Exekutivni funkce a jejich poskozeni u pacientt
s Niemann-Pickovou chorobou typu C

Kognitivni procesy zahrnuji funkce receptivni, pamét’ a uceni, schopnost mysleni
a funkce expresivni. K tomu, aby byl ¢loveék schopen planovat bézné kazdodenni ¢innos-
ti, rozhodovat se, adaptovat se na fyzické a socialni prostiedi, slouzi funkce exekutivni,
zajistujici samostatné a ucelné jednani (Preiss a Kucerova, 1998).

Kvalita exekutivnich funkci je spojena s funkci prefrontalniho kortexu, ktery se svymi
Cetnymi a mnohovrstevnymi kortikalnimi a subkortikalnimi projekcemi i¢astni na inte-
graci a modulaci etnych kognitivnich, psychickych a socialnich procesi. Témito kontak-
ty podporuje fizeni pohybt, jejich planovani a spusténi, zpracovava senzorické informace,
koordinuje autonomni, endokrinni a visceralni reakce, reguluje emoce, stejn¢ jako ucici
a pamétové procesy.

Poskozeni prefrontalniho kortexu mtize, diky jeho sitovému spojeni s ostatnimi oblast-
osobnosti (Trepel, 2004). Pfitom dochazi k naruseni vule stejné jako k ovlivnéni schop-
nosti socialn¢ uvazovat. Z exekutivnich funkci je ovlivnéno planovani jednani a inhibice
(Andreasen, 2002).

O rozsahu a charakteru klinické symptomatologie mimo jiné rozhoduje i lokalizace
postiZeni. Zatimco pacienti s poskozenim dorsolaterarniho prefrontalniho kortexu jsou
spise apaticti, tak lidé s poskozenim orbitofrontalniho kortexu jsou oproti tomu euforicti
a hyperaktivni. Nicmén¢ u obou syndromtl je ovlivnéna schopnost cilevédomého jednani
(Andreasen, 2002).

Pacienti s NPC maji obvykle poSkozeny exekutivni funkce jiz v casnych fazich one-
mocnéni. Ovlivnény jsou inhibice, kontrola impulsti, monitorovani konflikti a chyb.
NaruSeny jsou procesy rozhodovani a cilen¢ho chovani. Je ziejmé, Ze uvedené skutec-
nosti maji vliv na fungovani pacientti v bézném zivot¢, zejména pii adaptaci na menici se
zivotni podminky.
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Testy pouzivané pfi diagnostice pacientt
s Niemann-Pickovou chorobou typu C

Prehledy bézné uzivanych neuropsychologickych testd i test zaméfenych na vykon
exekutivnich funkci je mozné najit v fadé publikaci (Lezak et al., 2004, Strauss et al.,
2006). Pti nasi praci jsme administrovali Wechslerovy inteligencni zkousky (WISC-III,
WAIS-R, WAIS-III) a Frontal Assessment Battery (FAB).

Wechslerovy inteligenéni zkou§ky jsou uziteCnym nastrojem ve vSech ptipadech, kde
je tieba ziskat informace o tGrovni a struktufe intelektovych schopnosti jedince, resp.
posoudit uroven riznych kognitivnich funkci. Test je slozen ze skaly verbalni a perfor-
macni, kdy kazda zahrnuje 7 subtestii. Verbalni skala zjistuje schopnost jedince v oblasti
prace s abstraktnimi symboly, rozsah a kvalitu efektu edukace, verbalni pamét’ a verbalni
fluenci. Subtesty vztahujici se ke $kale performaéni postihuji neverbalni kontakt jedince
s prostiedim, pfinaseji informace o schopnosti integrovat vjemy s motorickym chovanim,
schopnost pracovat rychle v konkrétnich situacich a schopnost zpracovavat vizualné-pro-
storové podnéty (Cernochova et al., 2010). Jako vyznamné pro posouzeni exekutivnich
funkci jsou povazovany subtesty Kostky, Kédovani a Hledani symbolti.

Novou specifickou zkouskou zaméfenou na dysfunkci frontalniho laloku je Frontal
Assessment Battery. Autofi FAB studovali pacienty s riznymi projevy dysfunkce fron-
talniho laloku a FAB prokazovala dobré psychometrické vlastnosti (Dubois et al., 2000).
Baterie se sklada ze Sesti subtestl a zkouma nasledujici funkce: konceptualizaci, lexikalni
fluenci, motorické programovani, protichtidné instrukce, kontrolu inhibice a enviromen-
talni autonomii. Administrace FAB trva asi deset minut. Kazdy subtest je skorovan od
0 do 3 a celkovy skor FAB je sumou skort v Sesti subtestech (viz Piiloha).

Co je dilezité pfi psychologickém vysetieni pacienta
s Niemann-Pickovou chorobou typu C

Pfi psychologickém vysetfeni by mél byt pacient posuzovan komplexné. Jiz pti vstupu
pacienta do vySetfovny si lze mnohdy pov§imnout jeho problému s chuzi.

Z dalsich naSich zkuSenosti plyne nutnost dikladné anamnézy. Mnozi pacienti s NPC
byli v détstvi klienty pedagogicko-psychologické poradny pro ADHD a specifické vyvo-
jové poruchy uéeni. Casto méli nebo maji neurotické piiznaky vyplyvajici z naroéného
studia ¢i zaméstnani. V adolescenci a dospélosti se pak mohly objevit psychotické pfizna-
ky. Vyznamné také mohou byt informace o dalsich ¢lenech rodiny.

Béhem pozorovani v ramei celého vySetieni 1ze zaznamenat potize v situacich, kdy je
nutné rychlé sledovani zrakem, obtiznou artikulaci, neobratnost, tfes, atypické pohyby,
uzkost, strach, depresi, poruchy mysleni (zpomaleni, zabihavost a nelogi¢nost), poruchy
paméti, pozornosti, perseverace, bludy a halucinace. Vzhledem k pomalému psychomoto-
rickému tempu, poruse vizuomotorické koordinace a rychlé unavitelnosti je nutno pocitat
s casovou rezervou.

U vsech pacientt se jako velmi dulezité jevi posouzeni urovné intelektovych schopnos-
ti, véetné exekutivnich funkei a zjisténi, zda nedochazi k jejich deterioraci.

Vzhledem k pfitomnosti kognitivniho deficitu by anamnéza méla byt vzdy doplnéna
informacemi od tieti osoby, napt. rodinného pfislusnika nebo pecovatele.
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Je tfeba byt pfipraven na nutnost psychoterapeutické podpory a ptizpisobit tomu pla-
novany ¢asovy ramec.

Kazuistiky

Problematiku NPC ilustrujeme na kazuistikach tfi sourozenci s laboratorné (biochemic-
ky a molekularné geneticky) potvrzenou diagnézou. Jako prvni pfisla nejstarsi sestra s neu-
rologickymi ptiznaky. Po zjisténi NPC u ni byli vySetfeni také dva jeji sourozenci. Souro-
zenci pochazi z rodiny, kde matka ma nedokoncené stiedni vzdélani a je v domacnosti. Otec
je vyuceny tesar a v soucasnosti pracuje v zahrani¢i. Rodina zije na vesnici a je soudrzna.
Béhem lécby vzdy vSichni jeji clenové dobfe spolupracovali a dodrzovali pokyny 1ékate.

Kazuistika 1

Nejstarsi sestra v détstvi prospivala dobfe, psychomotoricky vyvoj byl v normé. Po
absolvovani stfedni Skoly pracovala jako ufednice. Ze zaméstnani musela odejit, proto-
ze se dopoustéla zavaznych chyb, které u ni vedly k depresivnimu prozivani. Od 27 let
byla v péci psychiatra, ktery si prostfednictvim neurologa vyzadal metabolické vysetieni.
V tomto véku v ramci komplexniho vysetieni v UDMP, které potvrdilo NPC, bylo prove-
deno i psychologické vySetieni.

Probandka se v pribéhu vySetfeni pomérné dobie adaptovala. Kontakt byl navazan
bez vétsich obtizi, v feci byla patrna dysartrie. Pii rozhovoru téZce hledala vyrazy, zadala
manZela o pomoc. Hovofila o tom, Ze ma problémy s paméti a ¢asto neudrzi pozornost.
Sama pfiznavala, Ze by jiz nedokazala samostatné pracovat. Dochazela do chranéné dilny,
kde tvorila Sperky a vitraze.

Pii vySetteni (WAIS-R) byla prokazana deteriorace intelektovych schopnosti do hra-
ni¢niho pasma. Pacientka dosahovala nizkych skorti v subtestech vypovidajicich o exeku-
tivnich funkcich. V projektivnich technikach (Figure Drawing Test) bylo zobrazeno aktu-
alni prozivani poklesu schopnosti, snaha o kompenzaci a s tim spojena ztrata sebedtivéry
a silna zavislost na manzelovi, ktery byl ochotny ji pomoci.

V 29 letech doslo u pacientky k pfechodnému tézkému zhorSeni neurologického nalezu
v souvislosti s psychickym stavem. Vyrazné se zhorSila motorika pacientky, coz ovliv-
nilo mimo jiné i zpUsob testovani. Byla zadana pouze verbalni ¢ast intelektové zkousky
(WAIS-R) a vynechana planovana administrace FAB. V intelektové zkousSce se vykon
udrzoval v pasmu podpriméru. Projektivni metoda (Rorschachova metoda) poukézala na
uzkost a depresi, které trvale doprovazely pacientcinu zdravotni situaci.

Ve véku 33 let byla Zena jiz upoutana na vozik, byla nesobéstacna, a proto vyzado-
vala trvalou péci. Byly u ni pfitomny kontraktury hornich koncetin, tremor celého téla
a dysartrie.

V testové situaci Zena na spravnou odpovéd pritakavala nebo bylo nutno sledovat
pohled jejich o¢i. Ukoly ¢asto vzdavala, reakce na povzbuzeni byla mald. V neverbalni
intelektové zkousce (Raven) se aktualni intelektovy potencial pohyboval v pasmu leh-
ké mentalni retardace, vysledek byl pouze orientacni. Kresba a FAB nebyly zadany pro
motorické postiZeni.

Ptes zavazny zdravotni stav byla zahajena l1é¢ba miglustatem s cilem stabilizovat pri-
béh choroby, presto pacientka ve véku 35 let zemiela.
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Kazuistika 2

Dvacetileta divka ptisla k prvnimu vySetfeni v obdobi ukonéeni SS uméleckopriimys-
lové z divodu psychickych obtizi (schizoafektivni psychdza). Divce byl pfiznan invalidni
dichod.

Divka vyzadovala pii vySetfeni pfitomnost matky. O svém onemocnéni nechtéla hovo-
fit. Pfi vysetieni (WAIS-III) byla nalezena deteriorace kognitivnich schopnosti divky do
pasma podprumeéru, nejnizsich vysledkti dosahovala pacientka v subtestech vypovidaji-
cich o exekutivnich funkcich.

Ve 22 letech byl div¢in zdravotni stav zhorSeny, protoze se rozvinula dalsi ataka psy-
chozy. Divka nebyla orientovana v ¢ase, nerozpoznavala své blizké a filozofovala. Byla
nutnd psychiatricka konzultace a zvySeni medikace antipsychotiky. Psychicky stav se
béhem pul roku postupné upravil a také medikace byla psychiatrem sniZena. I pies tyto
potize si divka nasla pfitele, byla §tastna.

Dalsi vysetieni psychologem probéhlo ve veku 25 let. Divka se se svym pfitelem
mezitim rozesla, ale s divodem rozchodu se nesvétila. Depresivni nalada divky ovlivnila
vysledky testl. Intelektové schopnosti (WAIS-III) se pohybovaly v pasmu lehké mentalni
retardace. Prokazan byl dysexekutivni syndrom. Narusena byla piedevs§im lexikalni flu-
ence (FAB).

Pfi vySetfeni ve véku 26 let, spojeném se zahdjenim 1é¢by miglustatem, se divka své-
fila, Ze veskery sviyj Cas travi pouze s rodinou. Ve vysledcich inteligenénich testii se ale
proti minulé navstéve zlepsila a jeji intelektovy vykon (WAIS-III) byl v souladu s vyko-
nem z prvniho vysetfeni. Dotazniky kvality Zivota (WHOQOL-Bref a Schwartzova skala)
vypovidaly o tom, ze pacientka si neuvédomuje sviij skute¢ny zdravotni stav.

Pti kontrole ve véku 27 let se divka citi zdravotné jako pfed rokem. Pomaha matce
v domécnosti, nove ji zaujaly zahradnické prace. Mezitim umira jeji starsi sestra, ale jeji
smrt pacientka pravdépodobné vytésnila.

Pacientka je dlouhodobé sledovana neurologicky, az na kolisavé psychomotorické tem-
po a velmi lehkou kolisavou dysmetrii (vétSinou v souvislosti se zhorSenim psychického
stavu), je neurologicky nalez stale normalni. Divka zlstava v péc¢i psychiatra v misté
bydlisté. Nabidka psychoterapeutické péce na nasem pracovisti zistala vzhledem ke vzda-
lenosti bydlisté nevyuzita.

Kazuistika 3

Téméf 15lety chlapec pii prvnim vySetieni nav§tévoval 9. tfidu ZS. Na vysvédéeni mél
dostatecné z Ceského a némeckého jazyka, dobré z matematiky, zemé&pisu a prirodopisu.
Specifické vyvojové poruchy uceni, diagnostikované piedchozim vySetfenim v pedago-
gicko-psychologické poradné, byly dle chlapce uciteli tolerovany. Chlapec mél sviij okruh
pratel. Mezi zajmy chlapce patfily fotbal a Sachy.

P1i vySetieni (WISC-III) byla zjisténa deteriorace intelektovych schopnosti do pasma
podpriméru, nizkych skoérti proband dosahoval v subtestech vypovidajicich o exekutiv-
nich funkcich. V projektivnich metodach (FDT) se projevovala touha chlapce uplatnit se
ve vytouZeném povolani kuchare.

V dobé¢ vysetieni o dva roky pozdé&ji (17 let) chlapec navstévoval uéilisté obor kuchai-
-¢isnik. Praxe ho bavila a t&sil se, az nastoupi do prace. Intelektové schopnosti (WAIS-III)
se udrzovaly na stejné urovni jako v pfedchozim vySetieni, oslabena byla zejména
pamét’.
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Po ukonceni ucilisté ve véku 20 let si muz hledal praci. Protoze mél vice casu, pomahal
v domacnosti. Hovofil o tom, Ze je rad s ptateli, ale trapi ho nedostatek pen¢z.

Intelektové schopnosti (WAIS-III) byly snizeny do pasma lehké mentalni retardace.
Vykon ve FAB se pohyboval v hrani¢nim pasmu. Exekutivni funkce byly naruseny zejmé-
na v motorickém uceni sekvencovanych pohybt a motorické rychlosti. Dotaznik o zdra-
votnim stavu (SF36) a dotazniky kvality zivota (WHOQOL-Bref a Schwartzova skala)
vypovidaly o tom, Ze pacient se subjektivné neciti byt omezen svym zdravotnim stavem.

Ve véku 21 let vystoupily do popiedi zmény osobnosti (psychicka tenze a slovni agre-
se). Muz nemél praci a v souvislosti s tim postradal i dostatek socialnich kontaktii. Pro-
stfednictvim socialnich siti navazal nezadouci vztahy, financné ohrozil sebe i celou rodi-
nu. Na zaklad¢ toho byla doporucena konzultace s psychiatrem.

Pfi poslednim vySetieni ve véku 22 let sam pacient sd€luje negativni pocity, ma potize
vyrovnat se se smrti nejstarsi sestry. Vice si uvédomuje onemocnéni, které postihlo celou
jeho rodinu.

Ackoli byla u pacienta zavedena v poslednich dvou letech stejné jako u starSich sester
1écba miglustatem, na rozdil od sestry (kazuistika 2) se zacala rozvijet i neurologicka
symptomatologie. Pfi opakovaném neurologickém sledovani jsou Iékafem popisovany
okohybna porucha, zvyraznéni artikulacni neobratnosti a lehka dysmetrie a dystonie, coz
by mohlo souviset s postupujicim postizenim prefrontalnich funkei.

Souhrn

Kazuistiky ukazuji velikou variabilitu neuropsychologickych ptiznakd, jednak u jed-
notlivych pacientll a jednak v riznych fazich nemoci. (Sledovali jsme pacienty s tymz
genotypem a s rozvojem nemoci v adolescenci a mladé dospélosti.)

Wechslerovy inteligencni testy, zvlast’ subtesty Kostky, Kodovani a Hledani symbolt
se ukazaly i v naSem souboru jako citlivé pro diagnostiku exekutivnich funkeci. Test Fron-
tal Assessment Battery, o ktery jsme vySetfeni rozsifili, se ukédzal jako cenny nastroj diky
zastoupeni ukolt, které ve Wechslerovych skalach chybi, napt. Motorické sekvence.

V tade¢ pripadt se setkavame s pacienty, kde je uz neuropsychicka symptomatologie tak
rozvinuta, ze testy nelze pouzit. Pfi hodnoceni musime vychazet z historie pacienta, ana-
mnestickych udajii. U pacientky €. 1 se postupné po obdobi deprese rozvinula neurologic-
ka symptomatologie, zejména tézké postizeni motoriky vcetné¢ okohybné poruchy, které
znemoznily pouziti inteligencniho testu zaméfeného na performacni slozku, ale i pouziti
FAB. Vysledek byl proto pouze orientacni.

NPC také muze probihat (pacientka ¢. 2) jako psychoéza s kolisavym prubéhem. U této
pacientky je zajimavé, ze neurologické postizeni je i po 11 letech od zacatku prvnich
pfiznakt stale minimalni a odchylky v neurologickém nalezu se objevuji spis s vazbou na
zhorseni psychického stavu a nemaji progresivni charakter. Zatim je obtizné se vyjadfit,
na kolik se na stabilizovaném stavu podili 1écba miglustatem.

Komplikovanou situaci v diagnostice neurodegenerativnich onemocnéni u pacienta
s ADHD a poruchami u¢eni dokumentuje kazuistika 3. Na rozdil od ocekavaného zlepse-
ni, typického pro vétSinu pacientl s touto poruchou, nedochazelo ke kompenzaci téchto
obtizi, naopak se objevilo ochuzeni slovni zdsoby a zhorSeni exekutivnich funkci. Kromé
toho se navic rozvinula neurologicka symptomatologie. Nekontrolovatelné utraceni penéz
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za sluzby na socialnich sitich a vyhledavani dalSich vzrusujicich aktivit byvaji u pacientt
s ADHD bézné popisovany, mélo by se vSak pomyslet i na moznost porusené kontroly
chovani v ramci neurometabolického onemocnéni.

Protoze podobnou zkusSenost jsme ziskali i pfi vySetfeni pacientd s jinymi neurome-
tabolickymi chorobami, domnivame se, Ze u pacientd s podezienim na ADHD, je nutno
vySetfeni v casovém odstupu opakovat.

Nase kazuistiky jsou piikladem rozdilného klinického prib&éhu onemocnéni u pacientti
s jednou dédi¢nou metabolickou chorobou a stejnou genetickou vybavou v postizeném
genu. Lze predpokladat, ze na vyvoji konkrétnich projevii onemocnéni u jednotlivych
pacientt se podili pfedchozi Groven neuropsychickych funkci. Prvni symptomy se prav-
dépodobné projevi v zavislosti na locus minoris resistentiae.

Pozdni faze onemocnéni piedstavuje pro samotného pacienta a jeho blizké trauma.
Situace je o to horsi, Ze v konecném stadiu onemocnéni pii téZzkém pohybovém postizeni
zustava relativné dobfe zachovana kognice. Nejblizsi osoby pacienta byvaji extrémné
vycerpané dlouhodobou péci a feSenim moralnich dilemat. Jde vétSinou o pfibuzné v pro-
duktivnim véku konfrontované s velmi obtizn¢ fesitelnou psychosocialni situaci.

Zaveér
Psychologické vySetfeni zejména se zaméfenim na kvalitu exekutivnich funkei

vyznamné pfispiva jak k diagnostice, tak ke sledovani prib¢hu nemoci a efektu 1écby
u pacientt s tak variabilnim neurometabolickym onemocnénim jako je NPC.
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PSYCHOLOGICAL CONSEQUENCES IN FAMILIES OF PATIENTS
WITH NEIMANN-PICK DISEASE TYPE C

R.HERMANKOVA, H. JAHNOVA, P. JESINA

ABSTRACT

The text pays attention to psychological assessment of executive functions in rare inherited metabolic disor-
ders as a part of a complex assessment process. Early assessment appears crucial to start efficient interventions
and treatment. Specifics of psychological profile of adult patients with Niemann-Pick disease type C are demon-
strated by three case studies.

Keywords: psychological examination, executive functions, Niemann-Pick disease type C

PSYCHOLOGISCHE BEFUNDE IN DER FAMILIE EINES PATIENTEN
MIT DER NIEMANN-PICK TYP C KRANKHEIT

R.HERMANKOVA, H. JAHNOVA, P. JESINA

ABSTRAKT

Wir mochten Thre Aufmerksamkeit auf die psychologische Untersuchung der exekutiven Funktionen beim
diagnostischen Verfahren bei seltenen erblichen Stoffwechselerkrankungen richten. Eine frithe Diagnose ist
wichtig fiir den Beginn der Behandlung. Es werden Besonderheiten des psychologischen Profils von erwachse-
nen Patienten mit Niemann-Pick-Krankheit Typ C an drei Fallberichten demonstriert.
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PRILOHA

1. Konceptualizace: je zaloZzena na tradi¢ni podobnosti subtestll zahrnutych do inte-
ligenénich skal, vytvofenych Wechslerem. Tento subtest hodnoti schopnost subjektu
vytvaret podobnosti mezi: a) banan a pomerangé, b) zidle a sttl, ¢) tulipan, rtize a sedmi-
kraska.

Examinator se pta, jakym zptusobem jsou si podobné. Examinator miize pomoci sub-
jektu tim, Ze fekne ,,0ba, banan a pomeranc jsou...“ a neda subjektu za to zadny kredit.
Zcela spravna odpovéd’ je ,,ovoce, nabytek, kvétiny*. Kazda spravna odpovéd’ je spojo-
vana s jednim kreditem.

2. Lexikalni fluence: subjekt si za jednu minutu musi vybavit vice slov za¢inajicich na
pismeno S. Examinator fekne: ,,Reknete tolik slov, kolik miiZete, zaginajicich na pismeno
S, s vyjimkou piijmeni a nazvi.* Examinator mtiize pomoci, kdyz neni dana zadna odpo-
véd’ béhem 5 sekund, napiiklad ,,sul“. Kazdé spravné slovo je skorovano jednim bodem.
Skor lexikalni fluence mtize byt 0 (méné nez 3 slova), 1 (3-5 slov) 2 (6-9 slov) a 3 (vice
nez devét slov).

3. Motorické sekvence: examinator sedici pfed pacientem mu fika, aby sledoval
pozorné Luriovy sekvence: pést—dlan—hrana. Examinator opakuje 3krat motorické sek-
vence levou rukou, potom pozada pacienta, aby je opakoval pravou rukou. Examinator
provadi tfi série s pacientem a potom pozada pacienta, aby je udélal sam. Pacient, ktery
nedokaze provést tfi spravné série s examinatorem, nedostane zadny bod. Subjekt, ktery
je schopen provést po sobé& jdouci série a neuspéje sam, obdrzi 1 bod. Dva body dostane
ten pacient, ktery vyhovi alespon ve tfech spravnych sériich sam. Tti body jsou dany za
6 spravnych, po sob¢ jdoucich sériich.

4. Protichiidné instrukce: examinator vyZzaduje po pacientovi, aby uhodil dvakrat do
stolu, aby slysel jednotlivy uder. Examinator pak provadi sekvenci tfi klepnuti a pacient
by mél odpovédét stejn€. Potom examinator pozada pacienta, aby t'uknul na stil jed-
nou, kdyz slysi dvakrat. Je dana série tfi: 2—2-2. Examinator provadi nasledujici série:
1-2, 1-2, 2-2, 1-1, 2. Jestlize pacient tukne stejné jako examinator alespon 4krat po
sobg, dostane 0. Jeden bod ma, kdyz pacient udéla vice nez dvé chyby. Dva body dostane
tehdy, ud¢la li jednu az dvé chyby. Plny pocet (3—6) se dava, kdyz pacient pracuje bez
chyby.

5. Kontrola inhibice: kol je zaloZen na vzoru jit-nejit. Je podobny jako predchazejici
subtest, ale tady by mél pacient zabranit tomu, co se pravé naucil. Pacient je pozadan,
aby tukl jednou, kdyz slysi jednou. Nasleduje série tii pokusti: 1-1-1. Potom je pacient
pozadan, aby net'ukal, kdyz slysi tuknout dvakrat. Examinator provadi tii série: 2—2-2.
Potom examinator tuka nasledujici sekvence: 1-1, 2—1, 2-2, 2—1, 1. Skoérovani je stejné
jako v pfedchozim subtestu.

6. Enviromentalni autonomie: tento subtest hodnoti spontanni tendenci pfilnout
k zivotnimu prostfedi. Examinator sedi pfed pacientem a dava pacientovy ruce na jeho/
jeji kolena. Potom, aniz by néco tekl, se dotkne pacientovych dlani. Examinator hod-
noti pacientovu spontaneitu. Jestlize pacient vezme examinatorovy ruce, examinator ho
pozada: ,,Nyni neberte moje ruce.” JestliZze pacient vezme examinatorovy ruce i poté, co
mu bylo feceno, aby to nedélal, obdrzi nula bodt. Jeden bod je dan, kdyz pacient vezme
examinatorovy ruce bez vahani. Dva body jsou dany pacientovi, ktery vaha a plny skor
(3 body) obdrzi ten pacient, ktery nevezme examinatorovy ruce.
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