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Chorea Huntington

Häufigkeit = 1:15.000

d.h. ca. 100 Betroffene im Großraum Oberösterreich

Chorea Huntington

http://omim.org/
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Chorea Huntington - OMIM

http://omim.org/
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398 Literaturzitate

häufige Updates

Chorea Huntington-OMIM

http://omim.org/
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Chorea Huntington - Genetik

Gesamtlänge der menschlichen DNA ca. 2 x 1013 Meter

Genetischer Code ca. 5000 km

3,2 Mrd. Basenpaare 

Quelle: Roche
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Chorea Huntington - Genetik

Körperzellen:

� 46 Chromosomen

� 22 Autosomenpaare

� 2 Geschlechtschromosomen

� XX bei der Frau

� XY beim Mann

Keimzellen:

� 22 + X bei der Frau (23)

� 22 + X oder Y beim Mann (23)

Faktum: 

�1 Chromosom (DNA) vom Vater

�1 Chromosom (DNA) von der 

Mutter
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Chorea Huntington - Genetik

Passarge: Taschenatlas der Genetik, Thieme
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CAGCAGCAGCAG.......................................

Normal (gesund): <= 35 CAG Wiederholungen

Normal (gesund) mit Risiko der Wiederholungsvermehrung in der nächsten 

Generation v.a. bei der männlichen Reifeteilung der Samenzellen:  27-35 CAG 

Wiederholungen

Betroffen: >= 36 – 121 CAG Wiederholungen

verminderte Penetranz: 36 - 39 CAG Wiederholungen

Chorea Huntington – Genetik – CAG Wiederholungen
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Chorea Huntington – Korrelation Wiederholungen - Erkrankungsbeginn

Je mehr CAG-Repeats vorliegen 

desto früher und schwerer tritt

die Erkrankung auf

= Antizipation



08.11.2015 Genetik der Chorea Huntington. 10

Chorea Huntington – autosomal dominanter Erbgang

Wenn ein Elternteil betroffen ist

Risiko für Kinder (Bub oder Mädchen)

½ = 50%
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§ 4 lt. Gentechnikgesetz:

(Prädiktive) Erkrankung ohne Therapiemöglichkeit

Genetische Beratung vor und nach Diagnose

Möglichkeit Ergebnis nicht oder erst später zu erfragen

Aufklärung über Wesen, Tragweite, Aussagekraft und mögliche Konsequenzen 

der Untersuchung

Abnahme von zwei Blutröhrchen (Verwechslung)

Beiziehung von Psychologen bzw. Angebot der psychologischen Betreuung

Angebot von Selbsthilfegruppen, Huntington Sprechstunde

Befundmitteilung immer im Beisein einer Psychologin

Chorea Huntington – Genetische Beratung
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Für eine erst im Erwachsenenalter auftretende Erkrankung sollte bei einem 

gesunden Kind in der Regel keine prädiktive Diagnostik durchgeführt werden. 

Eine Ausnahme von dieser Regel kann nur dann gesehen werden, wenn für den 

Fall eines positiven Untersuchungsergebnisses anerkannte, für die Gesundheit 

des Kindes wichtige, medizinische Interventionen angeboten werden können.

Laut GTG Testung ab 14a möglich, aber unüblich

Testung <18a möglich (abhängig vom Kinderwunsch, Lebensplanung)

Bei V.a. juvenile Chorea Huntington Testung < 18a möglich (diagnostisch) 

Chorea Huntington – Testung von Minderjährigen
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Pub Med Einträge – Suchbegriff Chorea Huntington Therapy:

2891 (2015 – 1952) 

Chorea Huntington - Therapie
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Chorea Huntington - Therapie

Movement Disorders, Vol 30, No 11, 2015
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Chorea Huntington - Therapie

Movement Disorders, Vol 30, No 11, 2015
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The genetic mutation that causes the disease has been known for more than 20 y, 

and animal models have illuminated a host of intracellular derangements that occur

downstream of protein translation. A number of clinical trials targeting these

metabolic consequences have failed to produce a single effective therapy, 

although clinical trials continue. New strategies targeting the protein at the level of 

transcription, translation, and posttranslational modification and aggregation engender 

new hope that a successful strategy will emerge, but there is much work ahead.

Mehrere Therapieansätze – aber noch kein therapeutisches Highlight

Noch viel wissenschaftliche Arbeit notwendig 

Chorea Huntington - Therapie
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Pränataldiagnostik ab der 10. Schwangerschaftswoche

Erlaubt

Polkörperdiagnostik wenn Mutter Anlageträgerin

Erlaubt

Trophektodermbiopsie

Verboten

Chorea Huntington - Pränataldiagnostik


