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Raziskave HB v Sloveniji

• Začetek 1994
• Pilotski projekt 1995
• Sistematski pregledi od leta 1997
• Združena lestvica HD (UHDRS) 

prevedena 2001



Kriteriji za pregled/genetsko 
testiranje

• Pozitivna družinska anamneza: vsaj 
ena oseba v družini prizadeta od HB

• Negativna družinska anamneza: ni 
prizadetih družinskih članov

• Negotova družinska anamneza: vsaj 
ena oseba v družini ima nevrološke/ 
psihiatrične simptome, ki bi lahko bili 
indikativni za HB   



Klinika indikativna za HB

• Predvsem tipičen motorični sindrom 
(horea), povezan s psihiatričnimi 
motnjami in/ali kognitivnim upadom



Genetika

• 36 in več CAG ponovitev – ekspandiran 
poliglutaminski trakt (patološko)

• CAG ≥ 40 ponovitev – patološko s polno 
penetranco

• CAG 36 – 39 ponovitev – patološko z 
znižano penetranco

• CAG 27 – 35 mutabilno področje



Diagnoza HB

• Po trenutnih diagnostičnih kriterijih je 
diagnoza HB potrjena, če ugotovimo 
povečano število CAG tripletov ali ima 
bolnik pozitivno družinsko anamnezo in 
motorične simptome, ki so neizpodbitno 
značilni za HB.



10 letna prevalenca (1997-2007)

•259 pregledov/DNA testov
•190 simptomatskih oseb
•66 presimptomatskih oseb –

potencialnih nosilcev gena HB
•3 prenatalne diagnoze



Število bolnikov, testiranih zaradi HD mutacije 
po letih



190 simptomatskih oseb

• 106 pozitivnih (36 in več CAG ponovitev)

• 55 moških
• 51 žensk
• Najstarejša diagnosticirana pri 79 letih 

(37 CAG).
• Najmlajši do pred kratkim 26 let (67 

ponovitev). Klinična slika podobna 
juvenilni HB.



Juvenilna oblika HB

• Podatki o prevalenci juvenilne oblike HB se 
zelo razlikujejo (od 2-15 % bolnikov s HB).

• Pri nas smo doslej obravnavali 3 bolnike s 
simptomatiko podobno juvenilni HB.

• Samo 1 nedavno odkrita bolnica obolela v 
starosti 4 let izpolnjuje vse kriterije (>70 
CAG tripletov, tipična klinična slika).



Starost ob postavitvi (genetske) 
diagnoze pri simptomatskih osebah

• Pri 106 simptomatskih osebah smo 
genetsko potrdili   HB (49.5 ± 11.8 
let).

• 84 je bilo drugih simptomatskih 
pacientov (54.7± 19.6 let).



Družinska statistika

• 106 genetsko potrjenih HB pacientov:

• 78 s pozitivno družinsko anamnezo (73.6 %)
• 6 z negotovo družinsko anamnezo (5.7 %)
• 5 z negativno družinsko anamnezo (4.7 %)
• 17 ni podalo družinske anamneze (16 %)



Distribucija ekspandiranih CAG tripletov 
pri naših simptomatskih pacientih



Presimptomatska testiranja

• 66 oseb 
• 25 oseb s polno penetranco (40 in več  

CAG)
• 3 osebe z zmanjšano penetranco (36-39 

CAG)
• 5 oseb v mutabilnem področju (27-35 

CAG)
• 33 oseb brez mutacije (<27 CAG 

ponovitev)



• Povprečna starost ob genetskem 
testiranju: 32.6 ± 9.3 let

• Ženske 31.4 ± 8.2 let
• Moški 33.7 ± 10.2 let



Prenatalna diagnostika

•3 novorojenčki brez mutacije



Povzetek podatkov tastiranja HB 
mutacije, 1997-2007 (februar)

Test
>39 
CAG 

ponov.

36-39 
CAG 
ponov. 

27-35 
CAG

ponov. 

<27 
CAG 

ponov.

skupaj

Diagnostič
ni

103 3 4 80 190

Presimpto
matski

25 3 5 33 66

Prenatalni 0 0 0 3 3

Skupaj 128 6 9 116 259



Prevalenca v Sloveniji 1997-2007

• Prevalenca v Sloveniji je bila ocenjena na 
5.16/100 000, (95 % interval zaupanja 
4.16-6.16) (Peterlin et al Acta Neurol Scand 2007)

• Prevalenca v sosednjih regijah:
• Rijeka, Hrvaška 4.6/100 000 (Sepčič 1989)
• Emilia, Italija 4.8/100 000 (Mainini 1982)
• Europa splošno 3-5/100 000 (Harper 2002)



Ocena prevalence HB po Slovenskih 
regijah (bolniki na 100 000 prebivalcev)
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K razlikam v prevalenci bi lahko pripomogle 
migracije prebivalstva



Ocena prevalence po slovenskih 
regijah 

• Prevalenca HB je največja v področjih z 
večjo migracijo prebivalstva, ki istočasno 
predstavljajo geografsko lažje prehodna 
področja, preko katerih so vodile 
prometnice preko slovenskega ozemlja že 
v starem veku. Verjetno je, da je vsaj del 
oseb z mutacijo migriral iz  sosednjih 
področij z visoko prevalenco HB.



Anekdotično se zdi, da je eno takih področij 
skrajni zahod BIH (včasih del Vojne krajine, 

sedaj Bihaški kanton)



Koroška, ki ima slabe prometne povezave, 
je pokrajina z najmanj HB.
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