Huntington betegség - Betegtajékoztato

Mi az a Huntington betegség?

A Huntington betegség egy 6rokl6dd genetikai betegség, melynek kdvetkeztében akaratlan mozgdsok
jelentkeznek a test vazizomzatanak kilonb6zé részeiben, a szellemi m(ikodésben hanyatlas all be,
gyakran hangulatzavar (depresszio) jelentkezik. A betegség nem érinti a szivizmot és a belsd szervekben
taldlhaté automatikusan m(ikodé an. simaizmokat. A betegséget George Huntingtonrél nevezték el, aki
részletesen ismertette 1872-ben a betegség egy csaladon bellil generacidkon ativel§ 6rokléda jellegét a
betegség tiineteinek részletes leirasaval. El6fordulasi gyakorisdga 100 ezer emberbdl kb. 5-10, férfiak és
ndk kozott nincs kiilonbség, mindkét nem egyarant érintett. A betegséget Huntington choreanak (ejtsd:
kdrea) is nevezik.

Milyen tiineteket okoz a betegség?

A betegség jellemzGen a kdzépkoruak betegsége, a tlinetek 40-50 éves korban valnak nyilvanvaléva.
Ekkor jelentkeznek a test kiilonb6z6 részein akaratlan randuldsok az izmokban, melyek, ha a test
nagyobb részére is kiterjednek, tancolé mozgasra emlékeztetnek. Innen kapta ez a mozgas a vitustanc
nevet. Kilonboz6 viselkedésben bekdvetkezs valtozasok az akaratlan izommozgdsokat akar évtizedekkel
is megel6zhetik. llyenek a depresszid, ingerlékenység, szorongas, kényszeressé valas. Ezek azonban
onmagukban nem utalnak a Huntington betegségre, attdl fliggetlenl is gyakran eléfordulnak. A
betegségre az akaratlan mozgasok megjelenése hivja fel a figyelmet, melyhez kés6bb az érzelmek
kifejezésének nehézsége, beszéd- és nyelészavar tarsul. A nyelészavar az akaratlan tulmozgasokkal
egyutt testsulyvesztést eredményez. A betegség el6rehaladtaval a magasabb szellemi teljesitmény,
tervezés, Iényeglatds, gondolattarsitas, memdria, tdjékozodas is karosodnak. A test izmaiban merevség,
koordinacids és egyensulyzavar lépnek fel. A betegség tulélése kialakulasat kovetden kb. 20 év. Az
élettartamot a szovédmények (pl. balesetek, tidégyulladas) roviditik meg. Az esetek kis szazalékaban a
betegség fiatal korban (21 éve elétt) jelenik meg, gyorsabb lefolydsu. Az akaratlan tulmozgas itt kevésbé
jellemzé, a fiatalkori tipust a merev mozgdsszegénység, epilepszias rohamok is gyakoriak (Westphal
varians).

Miért alakul ki a betegség?

A betegség a Huntingtin génben bekovetkez6 hiba kdvetkeztében alakul ki. A Huntingtin gén kddolja a
hasonlé nevl huntingtin fehérjét. A génben bekdvetkezd hiba azt eredményezi, hogy nem normalis
szerkezet{ huntingtin fehérje keletkezik, mely igy nem tudja ellatni a feladatat a sejtmUikddésben, igy a
sejt pusztuldasahoz vezet. A szervezet klilénbo6z6 tipusu sejtjei kdrosodnak, a f6 tiinetekért azonban az
agyban taldlhatdé idegsejtek karosodasa felelds. A betegség un. autoszdmalis dominans médon 6roklédik,
ami azt jelenti, hogy a beteg és gyermeke nemétdl fliggetleniil a génhiba 50%-o0s valdszinliséggel
oroklédik at (addédik tovabb) minden utdodba. A génhiba Gjonnan is kialakulhat valakiben, akinek a sziilei
ezt a hibat nem hordozzak, és nem szenvednek a Huntington betegségben. Egy beteg szlil6nek lehet
négy egészséges gyermeke, de lehet mind a négy beteg is (az 50%-0s valdszinlség minden egyes utddra
kilén-kilon, a tobbiektdl fuggetlenlil vonatkozik). A génhiba nagysagatdl fiiggéen a betegség kezdete és



lefolyasa kilénb06z4 lehet. Az utddokban a betegség a szlil6kéhez hasonlé lefolyasa valdszin(sithetd.
Kordbbi kezdet és sulyosabb tlinetek el6fordulhatnak (ilyenkor a génhiba nagysaga nétt az utédban).

Hogyan diagnosztizalhato a betegség?

A betegség klinikai gyanu esetén génvizsgalattal diagnosztizalhatd. A génvizsgalatot barmilyen szévetbdl
el lehet végezni, leggyakrabban vért hasznalunk. A diagndzishoz egy vérvétel elegendé. A génvizsgalat
magzatbdl, sziiletés elbtt is elvégezhetd, igy az eredmény fliggvényében a sziil6k donthetnek a magzat
megtartasardl. A vizsgalatot ilyen esetben a terhesség minél korabbi szakaszaban, de mindenképp az elsé
trimeszterben kell elvégezni. A genetikai vizsgalat egy harmadik tipusa az un. tiinetmentes sz(irés. Azt
olyan nagykoru kérheti, akinek sziil6je Huntington betegséggel diagnosztizalt. A vizsgdlattal
megallapithatd, hogy 6rokolte-e a génhibat, ki fog-e alakulni a betegség. Minden genetikai vizsgalatot -
jogszabaly altal elGirt médon- genetikai tandcsaddsnak kell megel&znie, melynek sordn részletesen meg
kell beszélni az adott vizsgalat el6nyeit, hatranyait, lehetséges kovetkezményeit. Az eredmény is csak
genetikai vizsgdlat keretében, négyszemkozt kdzolhetS. Genetikai diagndzis elvégzésére Magyarorszagon
két helyen, Pécsett és Budapesten, intézetlinkben van lehetGség.

Hogyan kezelhet6 a betegség?

A Huntington betegségnek jelenleg nem ismert oki kezelése. A kiilonb6z6 tiinetek intenzitdsanak,
sulyossdgdnak csokkentésére azonban van lehetdség. A tetrabenazin hatéanyagot jé hatasfokkal
alkalmazzuk a tulmozgdsok csokkentésére. A kiilonb6z6 hangulat és viselkedészavarok pszichiatriai
gyogyszerekkel kezelhet6k. A nyelési zavar kovetkeztében fellépd elégtelen taplalékbevitelt teljes érték(
tapszeres kiegészitéssel, sulyosabb esetben a gyomorba helyezett —akar a beteg, akar a hozzatartozé
szamara jol kezelhetG- kaniillel (PEG- perkutan endoszkdpos gasztrosztomia) lehet biztositani. A beszéd
nehezitettségben logopédus lehet a beteg segitségére. Egyensulyzavar, jarasi, higiénés ellatdsi nehézség
esetén kilonb6z6 gydgyaszati segédeszkdzok haszndlata nyujthat segitséget. A betegség el6rehaladtaval
sziikség lehet a paciens gondnoksag ala vételére (ahol a kijel6lt gondnok- altalaban csaladtag- atveszi a
pacienstdl a dontési jogkort).

Huntington Disease Network- esély a gydgyszerkutatasban

Intenziv kutatas folyik a célbdl, hogy a betegség gydgymaddjat megtalaljak. Szinte folyamatosan prébalnak
ki kilonb6z6 hatdanyagokat. Intézetlink hosszas targyalast kovetéen 2016-ban csatlakozik a Huntington
Betegség Haldzatdhoz (Huntington Disease Network-HDN). A HDN egy orvosi kezdeményezés kapcsan
|étrejott haldzat, melyet kilénb6z6, Huntington betegek kezelésében nagy szakértelemmel bird
centrumok alkotnak. A betegeket rendkiviil részletes kérdGiv és orvosi vizsgalat alapjan felmérik és
kovetik, melynek egyik célja, hogy amennyiben lehet6ség van a betegség kezelésére hatdanyag
kiprobalasara, ezek a betegek —amennyiben szeretnének - kénnyen részt vehessenek benne.



