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Huntingtonova bolezen (HB) je 

dominantno dedna degenerativna 

bolezen. PovzroĽi jo poveĽanje 

Ģtevila CAG ponovitev v IT-15 

genu na krajĢem kraku 4. 

kromosoma. 



CAG je koda za glutamin, 

mutirani huntingtin ima tako 

preveĽ glutaminov - razĢirjen je 

poliglutaminski trakt. Za 

patoloĢko velja poveĽanje Ģtevila 

tripletov na >35



Dedovanje je avtosomno

dominantno; vsak neposredni 

potomec obolelega ima ne glede 

na spol  50 % verjetnost 

dedovanja obolelega gena. MoĢki 

in Ĥenske so z boleznijo enako 

ogroĤeni



V Ľasu Jugoslavije in v zgodnjem 

obdobju po osamosvojitvi slovenije

obravnava bolnikov ni bila 

sistematska.

V knjigah sprejetih na nevroloĢki  

kliniki v 80 letih prejĢnjega stoletja 

najdemo povpreĽno 2 -3 paciente z 

diagnozo HB letno.



Bolniki so bili vodeni namesto 

pod diagnozo HB pod drugimi 

diagnozami npr. alergija na 

glasbo, paroksizmalnanervoza, 

organski psihosindrom, netipiĽna 

psihoza.... 



Prvi zaĽetki sistematiĽne obravnave 

leta 1994, pribliĤno leto dni po 

iznajdbi genetskega testa. Genetske 

teste izvaja institut za medicinsko 

genetiko (IMG)

SistematiĽna obravnava vseh novih 

bolnikov kliniĽno in z genetskim 

testom na nevroloĢki kliniki poteka 

od leta 1996.



V prvem letu (1996-1997) smo 

registrirali preko 20 novih bolnikov.

V naslednjih letih je Ģtevilo nihalo 

med 10 in 20 bolniki.

V podatkovni bazi so bili konec leta 

2006 podatki 281  bolnikov, nosilcev 

gena oziroma ogroĤenih krvnih 

sorodnikov.



V praksi izvajamo genetski test obiĽajno 

pri 2 kategorijah oseb:

1. Potrditveno testiranje pri pacientih s 

simptomi sumljivimi za HB z ali brez 

pozitivne druĤinske anamneze.

2. Napovedno testiranje pri morebitnih 

kliniĽno asimptomatskihnosilcih gena HB 

to je osebah s pozitivno druĤinsko 

anamnezo.



Pri simptomatskih osebah uporabimo 

genetski test kot vsak drug diagnostiĽni 

pripomoĽek (npr. CT, EKG, krvne 

preiskaveé).

Asimptomatskeosebe obvezno napotimo 

h genetskemu svetovalcu (ambulanta 

IMG, IV nastropjeporodniĢnice) kjer jih 

obravnavajo po priporoĽilih WFN/IHA 

zdruĤenja za HB.



ġtevilo testiranih simptomatskih oziroma 

presimptomatskihoseb v obdobju 1997-2006.



Razmerje pozitivnih in negativnih izidov 

gentskega testiranja v letih 1997-2006 v 

Sloveniji. 



Test 40 CAG ali 

veļ

36-39 CAG 27-35 CAG <27 CAG SKUPAJ

Diagnostiļni112 4 4 88 208

Napovedni 25 4 5 34 68

Prenatalni 1 0 0 4 5

Skupaj 138 8 9 126 281

Povzetek rezultazov genetskega testiranja zaradi HB v 

Sloveniji 1997-2006.



Distribucija expandiranihCAG tripletov pri 

simptomatskih HB pacientih v Sloveniji 1997-2006.



Bolnike obravnava delovna skupina 

za HB: 

genetik, nevrolog, psiholog, 

psihiater, biolog, delovni terapevt, 

fizioterapevt.

Pomemben del obravnave je tudi 

druĢtvo bolnikov s HB in njihovih 

svojcev.



Obravnava bolnikov s strani 

nevrologa: 

Subspecialnaambulanta na 

polikliniki UKC, hodnik D, 1 

nadstropje za sedaj 1 x meseĽno.



Obravnava od strani genetika:

Ambulanta IMG, PorodniĢnica 

Ljubljana, 4. Nadstropje (tel. 00386 1 522 

6171)

Asimptomatskeosebe iz druĤin s HB, ki

Ĥelijo genetski posvet lahko napotimo 

Neposredno v ambulanto IMG. 



KliniĽne znaĽilnosti HB

StatistiĽno je najverjetnejĢe obdobje priĽetka 

bolezni med 38 in 43 letom.

Pri 10 % pacientov se bolezenski znaki 

pokaĤejo pred 20 letom (juvenilna ali 

mladostniĢka oblika HB).

pri 10 % se bolezen priĽne Ģele po 60 letu

Vodilni simptom je horeain naĽelno velja da 

nastop horeepomeni kliniĽni zaĽetek bolezni.


