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Corea di Huntington



Corea di Huntington

• Disturbo del movimento (corea)

• Declino cognitivo

• Disturbi della personalità/depressione

• Non esiste al momento una cura
risolutiva

• Prevalenza di circa ~1/15000

• Esordio

• Progressione







• AD
• anticipazione
• 1993: gene HD, 4p16.3

Corea di Huntington



• Ripetute CAG
• normalmente < 35 ripetute (15-25) 
• affetti > 40 ripetute
• ”zona grigia” 35-39

• L’età d’esordio dei sintomi correla con il 
numero delle ripetute

• La mutazione è instabile alla meiosi 
maschile

Corea di Huntington



Gene HTT 

-67 esoni
-200 kb
-4p16.3

35-39 alleli a bassa penetranza

(CAG)n

>60 esordio giovanile

40-60 esordio nell’adulto

<26 normale

27-35 alleli intermedi

Gene HTT – IT15



Meccanismo 
dominante negativo 
e possibili 
target terapeutici



• Il numero di ripetute CAG influenza per il 
70% la variabilità di insorgenza della 
malattia, il restante 30% è dato da altri 
fattori genetici

• I pazienti omozigoti per hanno un’età di 
esordio simile agli eterozigoti ma 
presentano una più accelerata 
progressione della malattia





- Test diagnostico

- Test presintomatico

- Test prenatale e diagnosi genetica preimpianto

Test genetico per Huntington



Special issues of 

communication

Families need psychological
support while decision-

making

May never be a “right”
decision, simply a more 
appropriate decision

Skirton, UK



Iter diagnosi presintomatica

• Consulenza multidisciplinare: genetista, 

psicologo, neurologo

• Almeno 4 incontri prima della diagnosi

• Necessità di follow-up 

• Trial clinici in fase presintomatica o 

sintomatica





Testing Children for Huntington’s disease: 

the Child’s Request 

Henry (72) Sue

Dan (48) Maria (45) John (46)

Brenda (15)       Mark (14)



Henry (72) Sue

Dan (50) Maria (48) John (49)

Brenda (25)       Mark (23)









?

31

60

Pre-conceptional counselling and prenatal 

diagnosis for Huntington’s disease



• Diagnosi presintomatica sul 

soggetto/consultando

• Diagnosi di esclusione su feto



?

Diagnosi di esclusione su feto



• Diagnosi genetica preimpianto - PGD




