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1. Noţiuni introductive

 Este o tulburare neurodegenerativă progresivă ereditară ce cauzează

declinul celulelor nervoase din sistemul nervos central, aparând

defecte şi la cel vegetativ.

 În momentul de faţă nu există o metodă de a vindeca această

afecţiune, însă simptomele sale pot fi ameliorate prin intermediul

unor tratamente care deşi nu extind durata de viaţă a persoanei

afectate, îi pot face viaţa mai uşoară.

 Este considerată a fi una dintre cele mai reprezentative boli

ereditare, deoarece copiii au şansa “ideală” de 50% de a lua gena ce

provoacă maladia de la părinţi.



 Deşi nu este foarte des întâlnită, mulţi oameni pot avea această

afecţiune, chiar fără să ştie. Boala este foarte gravă, fiind descrisă de

medici, cât şi de pacienţi drept “ALS, Parkinson şi Alzheimer în acelaşi

pachet”.



2. Cauze şi transmitere

 Boala Huntington este cauzată de repetiţia expansivă anormală

trinucleotidică (Citozină-Adenină-Guanină), care în mod normal

trebuie să fie între 7 şi 35 de repetiţii.

 Gena HTT codifică proteina numită huntingtină şi dacă este anormală

ea conduce la apariţia bolii.

 Huntingtina se găseşte în numeroase ţesuturi ale corpului, însă în

ţesuturile nervoase este concentraţia cea mai mare. Nu se cunosc cu

certitudine funcţiile acestei proteine, însă se consideră că are rol în

creşterea intrauterină.





 Maladia Huntington este o boală autozomală ce se transmite dominant

cu o şansă de 50% de a fi căpătată de urmaşi, afectând femeile şi

bărbaţii în măsură egală.

 Gena HTT, numită de asemenea IT15 (“Interesting Transcript 15”) este

localizată pe braţul scurt al cromozomului 4.

http://ghr.nlm.nih.gov/dynamicImages/chromomap/htt.jpeg
http://ghr.nlm.nih.gov/dynamicImages/chromomap/htt.jpeg




3. Simptome

 Boala debutează târziu în viaţă, în jurul vârstei de 30-50 de ani,

simptomele agravându-se progresiv pe o perioadă de aproximativ 15

ani, până la moartea pacientului. Puţine dintre decese sunt datorate

bolii propriu-zise, factorul fatal fiind complicaţiile dobândite de

organism atunci când este foarte slăbit, de exemplu pneumonia sau

infarctul miocardic.





 Simptomele acestei afecţiuni includ:

• Coree (mişcări involuntare ale corpului; “chorea” înseamnă dans în limba 

greacă);

• Tulburări ale memoriei, incapacitatea de a raţiona;

• Dificultăţi în respiraţie;

• Demenţă;

• Tulburări în vorbire;

• Dificultăţi în înghiţire, pierdere din greutate;

• Schimbări ale personalităţii, depresie.





4. Diagnosticare şi tratament

 Este posibil Screening-ul embrionar, astfel încât persoanele bolnave

sau cu risc crescut vor putea fi sigure că nu au transmis boala copiilor.

 Mamele care suferă de mutaţii ale genei HTT pot realiza analize

fătului pentru a se asigura că acesta este sănătos, în caz contrar

putând fi luat în considerare avortul.



 Boala Huntington este incurabilă, progresivă, însă pacienţilor li se 

poate reduce din amplitudinea simptomelor prin diferite tratamente.





 De asemenea, au fost înfiinţate diverse campanii şi organizaţii pentru 

a ajuta oamenii bolnavi de HD, precum HDSA (Huntington’s Disease 

Society of America), IHA (International Huntington Association), HDYO 

(Huntington’s Disease Youth Organisation).



5. Bibliografie

 Toma N. & Gavrilă L. (2004) – Manual de Biologie, Edit. Economică 

Preuniversitaria, București;

 Raicu P.(1997) – Genetică generală și umană, Edit. Humanitas, București;

 Bohîlțea L. C. - Genetică Medicală – Note de curs, Edit. Medicală, București;

 Bruckner I. (2013) - Semiologie medicală şi Diagnostic diferenţial, Edit. Medicală, 

București;

 Dorin Dragoş (2011) - Semiologie medicală – Note de curs, Edit. Universitară Carol 

Davila, Burești;

 Paul H. Young, Paul A. Young (2000) - Neuroanatomie generală şi clinică, Edit. 

Medicală Callisto, București;

 http://hdsa.org

 http://www.netdoctor.co.uk/conditions/brain-and-nervous-system/a12156/huntingtons-

disease/

http://hdsa.org/
http://www.netdoctor.co.uk/conditions/brain-and-nervous-system/a12156/huntingtons-disease/

