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1. Notiuni introductive

» Este o tulburare neurodegenerativa progresiva ereditara ce cauzeaza
declinul celulelor nervoase din sistemul nervos central, aparand
defecte si la cel vegetativ.

» In momentul de fatd nu existd o metodd de a vindeca aceastd
afectiune, insa simptomele sale pot fi ameliorate prin intermediul
unor tratamente care desi nu extind durata de viata a persoanei
afectate, i pot face viata mai usoara.

» Este considerata a fi una dintre cele mai reprezentative boli
ereditare, deoarece copiii au sansa “ideala” de 50% de a lua gena ce
provoaca maladia de la parinti.




Desi nu este foarte des intalnita, multi oameni pot avea aceasta
afectiune, chiar fara sa stie. Boala este foarte grava, fiind descrisa de
medici, cat si de pacienti drept




2. Cauze si transmitere

» Boala Huntington este cauzata de repetitia expansiva anormala
trinucleotidica (Citozina-Adenina-Guanina), care in mod normal
trebuie sa fie intre 7 si 35 de repetitii.

» Gena HTT codifica proteina numita huntingtina si daca este anormala
ea conduce la aparitia bolii.

» Huntingtina se gaseste in numeroase tesuturi ale corpului, insa in
tesuturile nervoase este concentratia cea mai mare. Nu se cunosc cu
certitudine functiile acestei proteine, insa se considera ca are rol in
cresterea intrauterina.
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» Maladia Huntington este o boala autozomala ce se transmite dominant

cu o sansa de 50% de a fi capatata de urmasi, afectand femeile si
barbatii in masura egala.

» Gena HTT, numita de asemenea IT15 (“Interesting Transcript 15”) este
localizata pe bratul scurt al cromozomului 4.
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http://ghr.nlm.nih.gov/dynamicImages/chromomap/htt.jpeg
http://ghr.nlm.nih.gov/dynamicImages/chromomap/htt.jpeg
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3. Simptome

» Boala debuteaza tarziu in viata, in jurul varstei de 30-50 de ani,
simptomele agravandu-se progresiv pe o perioada de aproximativ 15
ani, pana la moartea pacientului. Putine dintre decese sunt datorate
bolii propriu-zise, factorul fatal fiind complicatiile dobandite de
organism atunci cand este foarte slabit, de exemplu pneumonia sau
infarctul miocardic.






» Simptomele acestei afectiuni includ:

- Coree (miscari involuntare ale corpului; “chorea” inseamna dans in limba
greaca);

- Tulburari ale memoriei, incapacitatea de a rationa;
- Dificultati in respiratie;

- Dementa;

- Tulburari in vorbire;

- Dificultati in inghitire, pierdere din greutate;

- Schimbari ale personalitatii, depresie.
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4. Diagnhosticare si tratament

» Este posibil Screening-ul embrionar, astfel incat persoanele bolnave
sau cu risc crescut vor putea fi sigure ca nu au transmis boala copiilor.

» Mamele care sufera de mutatii ale genei HTT pot realiza analize
fatului pentru a se asigura ca acesta este sanatos, in caz contrar
putand fi luat in considerare avortul.



Boala Huntington este incurabila, progresiva, insa pacientilor li se
poate reduce din amplitudinea simptomelor prin diferite tratamente.
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Various alternative therapies are

now commonly being used to reverse
cognitive disorders, including:

avoiding chronic stress

promoting relaxation, self-care and self-healing

using preventive practices like exercise, sleep
and avoiding toxin exposure
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but research is focused on understanding the function of the
Huntington’s disease gene.
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» De asemenea, au fost infiintate diverse campanii si organizatii 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).

HUNTINGTON’S DISEASE
YOUTH ORGANIZATION
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