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Huntingtonova bolezen (HB) je
dominantno dedna degenerativha
b ol ezen. Povzr ol
Gt evitl a CAG -¥bo n c
genu na KkKraj Gem
Kromoesoma.



CAG |e koda zaglutamin,

mutirani huntingtin ima tako

pr e glwamnov-r az Gl r |
poliglutaminski trakt. Za

pat ol oGko vel] a
tripletov na >35



Dedovanje jeavtosomno
dominantno; vsak neposredni
potomec obolelega ima ne.glede
na spol 50 % verjetnost
dedovanj a obol el
. n.. . Henske so z
ogroHeni



V o Lasu Jugosl avi |
obdobju po osamosvojitvisiovenije
obravnava boinikov ni bila
sistematska.

V knj] l.gah sprej et
Finiki 080 Lstlh prvjSnjcpiistolet=i T |
nayl demo pod/ppaertdzn o
diagnozo HB letno.



Bolniki'so bili vodeni namesto
pod diagnozo HB pod drugimi
diagnozami npr. alergija na
glasbo, paroksizmalnanervoza,
organskipsinosindrom, net i
psihoza....



Pr vi zalet Ki S|l St
let= 199:), priblZico ‘et pri bl |
1Znajdbl genetskega testa. Genetske
teste Izvaja institut za medicinsko
genetiko (IMG)

Si stemati Lna obr a
bool nickov KlLiLni Lno
ttestom na nevr ol o
od leta 1996.



V prvem letu (19961997) smo
registrirali preko 20 novih bolnikov.

V naslednj i h | et.|
med 10 in 20 bolniki.

\/ podatkovni bazi so bili konec leta
2006 podatki 281 bolnikov, nosilcev
gena. ozl roma o0gr o
sorodnikov.



V praks:| |l zval] amo ¢
pri 2 kategorijah oseb:
1. Potrditveno testiranje pri pacientih s

simptomi sumljivimi za HB z ali brez
pozitivne druHI nske

2. Napovedno testiranje pri morebitnih

K. 1 nasithptamatskih nosilcih gena HB
to | e osebah s pozi
anamnezo.



Pri simptomatskih osebah uporabimo
genet s ki test kot v
pri pomolLek: (npr . CT
prei skavee).
Asimptomatskeosebe obvezno napotimo
h genetskemu svetovalcu (ambulanta
IMG, IV nastropjep or odni Gni C
obravnavajo po prip
zdruHenja za HB.



gtevil o

testi rani h s

presimptomatskinoseb v obdobju 1992006.
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Razmerje pozitivnih in negativnin izidov

gentskega testiranja v letih. 19972006 v

Sloveniji.
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Povzetek rezultazov genetskega testiranja zaradi HB v

Sloveniji 19972006

Test 40 CAG ali 36-39 CAG 27-35 CAG <27 CAG SKUPAJ
vel

Diagnosti hnd 4 4 88 208

Napovedni 25 4 5 34 68

Prenatalni 1 0 0 il 5

Skupaj 138 38 9 126



Distribucija expandiranih CAG tripletov pri
simptomatskinh HB pacientin v Sloveniji 1992006




Bolnike obravnava delovha skupina
za HB:

genetik, nevrolog, psiholog,
psihiater, biolog, delovni terapewvi,
fizioterapevt.

Pomemben del obravnave je tudi
drouGt'vo bol ni Kov
SVO|CEV.



Obravnava bolnikoyv s strani
nevrologa:

Subspecialnaambulanta na
polikliniki UKC, hodnik D, 1
nadstropj] e za . sed



Obravnava od strani genetika:

Ambul anta | MG, Por o
Ljubljana, 4. Nadstropje (tel. 00386 1522
6171)

Asimptomatskeo s'ebe 1 z. dr u
Hel ijbo genet ski pos
Neposredno v ambulanto IMG.



Kl nit Lne znal]

Statisti Lno | e najver |
noleznit med 38 In 43 letom.

211 10 % pacientov se bolezenski znaki

nokaHej o prjweahin2al | et or
ml adostni Gka obl 1 ka HI
P.I | 10 % se bolezen prI

Vodilnt'simptomjehoreai n nalLel no
nastophoreep o me n | K1 1 ni Lni



