idemiologija Huntingtonove
~ bolezni v Sloveniji

J. Kobal, L. Lovrecic, B. Peterlin




ISkave HB v Sloveniji

etek 1994
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— ®Sistematski pregledi od leta 1997

~® Zdruzena lestvica HD (UHDRS)
prevedena 2001




iteriii za pregled/genetsko
t anje

_‘|vna druzinska anamneza: vsaj
la 0seba Vv druzini prizadeta od HB

l{eégativna druZinska anamneza: ni

prizadetih druzinskih ¢lanov

=% Negotova druzinska anamneza: vsaj

— ena oseba v druzini ima nevroloske/

psihiatricne simptome, ki bi lahko bili
indikativni za HB
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IKa indikativha za HB

dvsem tipicen motoricni sindrom

-'~-' orea), povezan s psihiatricnimi

,4 _-

~ motnjami in/ali kognitivnim upadom




-h vec CAG ponovitev — ekspandiran
oliglutaminski trakt (patolosko)

= ’AG = 40 ponovitev — patolosko s polno
= -'A:penetra Nco

o p

~ & CAG 36 — 39 ponovitev — patolosko z
ZNnizano penetranco

e CAG 27 — 35 mutabilno podrocje
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) trenutnih diagnosti¢nih kriterijih je
’gnoza HB potrjena, ce ugotovimo

&= povecano stevilo CAG tripletov ali ima

| '-;-%olmk pozitivno druzinsko anamnezo in

g motoricne simptome, ki so neizpodbitno
znacilni za HB.
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a prevalenca (1997-2007)

pregledov/DNA testov
8190 simptomatskih oseb

— %66 presimptomatskih oseb —
~ potencialnih nosilcev gena HB
® 3 prenatalne diagnoze
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— ilo.bolnikov, testiranih zaradi HD mutagije.
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ptomatskih oseb .+ .

pozitivnir in-vec CAG ponovitev)
moskih
| Zensk

._]starejsa diagnosticirana pri 79 letih
~ (37 CAG).

 Najmlajsi do pred kratkim 26 let (67
ponovitev). Klinicna slika podobna
juvenilni HB.
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/enilna oblika HB

-_—

__étki 0 prevalenci juvenilne oblike HB se
210 razlikujejo (od 2-15 % bolnikov s HB).

= , nas smo doslej obravnavali 3 bolnike s

—  simptomatiko podobno juvenilni HB.

=~ e Samo 1 nedavno odkrita bolnica obolela v
starosti 4 let izpolnjuje vse kriterije (>70

CAG tripletov, tipicna klinicna slika).




.
rost ob postavitvi (genetske) ...

agnoze pri S|mptomatsk|h osebah

i 106 simptomatskih osebah smo
& genetsko potrdili HB (49.5 + 11.8
#-"Tet)

" 84 je bilo drugih simptomatskih
pacientov (54.7+ 19.6 let).




ska statistika

':genetsko potrjenih HB pacientov:

= 8 s pozitivno druZinsko anamnezo (73.6 %)
:—'- 562 negotovo druzinsko anamnezo (5.7 %)
- 57 negativno druzinsko anamnezo (4.7 %)

® 17 ni podalo druzinske anamneze (16 %)
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iC ijé-ekspandiranih CAG tripletov
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Ssin 5F6matska testiranja

-_—

- A -

seb s polno penetranco (40 in vet

|
£

B3 0sebe z zmanjsano penetranco (36-39

-~ CAG)

® 5 0seb v mutabilnem podrocju (27-35
CAG)

® 33 oseb brez mutacije (<27 CAG
ponovitev)




Vprecna starost ob genetskem
Stiranju: 32.6 = 9.3 let

'hske 31.4 + 8.2 let
,.".' Noski 33.7 + 10.2 let




Nnatalna diagnostika

——

IS hovorojencki brez mutacije
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vzetek podatkoy tastiranjasHB ™
tacije, 1997-2007 (februar)

>39 36-39 27-35 <27 sKupaj
CAG CAG CAG CAG
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valenca v Sloveniji 1997-2007

.élenca v Sloveniji je bila ocenjena na
16/100 000, (95 % interval zaupanja
4.16-6. 16) (Peterlin et al Acta Neurol Scand 2007)

?:Pfevalenca v sosednjih regijah:

~ ® Rijeka, Hrvaska 4.6/100 000 (Sepci¢ 1989)
® Emilia, Italija 4.8/100 000 (Mainini 1982)
e Europa splosno 3-5/100 000 (Harper 2002)
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2na prevalence HB po Slovenskih
egijah (boln|k| na 100 000 prebivalcev)
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K razlikam v prevalenci bi lahko pripomogle
migracije prebivalstva« —
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Deena prevalence po slovenskih..
regijah

svalenca HB je najvedja v podroc“:jih Z
3Cjo migracijo prebivalstva, ki istocasno
predstavljajo geografsko lazje prehodna
odrOCJa preko katerih so vodile
"’-'-' prometnlce preko slovenskega ozemlja ze
v starem veku. Verjetno je, da je vsaj del
0seb z mutacijo migriral iz sosednjih

podrocij z visoko prevalenco HB.




Anekdoticno se zdi, da je eno takih podrocij

ahod BIH (vcasih del Vojne krajine;
ki kanton)
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Koroska, ki‘ima slabe prometne povezave,
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