Chorea Huntington
Die Huntington-Krankheit (Morbus
Huntington, friher auch erblicher Veitstanz
genannt) ist eine neurologische Erkran-
kung, die mit dem Abbau von Gehirnsub-
stanz in bestimmten Gehirnbereichen ein-
hergeht und mit ca. 5 Erkrankten auf
100.000 Einwohner eine der haufigsten
erblichen Krankheiten des Nervensystems
ist. Erste Anzeichen der Erkrankung treten
meist zwischen dem 35. und 45. Lebens-
jahr auf. Es kommt jedoch auch vor, daB
die Krankheit schon bei Kindern und
Jugendlichen oder erst im ho6heren
Lebensalter auftritt.

Die Erbanlage (Gen) fir die CH liegt auf
dem Erbtrager (Chromosom) Nr. 4. Die
CH wird autosomal dominant vererbt. Der
menschliche Chromosomensatz besteht
zusatzlich zu den beiden Geschlechts-
chromosomen X und Y aus 22 anderen
Chromosomen, den Autosomen, die
paarweise vorliegen (jeweils z.B. 1
Chromosom 4 vom Vater und 1 Chromo-
som 4 von der Mutter). Bei einem autoso-
mal dominanten Erbgang mufB nur die
veranderte Erbanlage eines Elternteils
weitergegeben werden, um bei einem Kind
zur Erkrankung zu fihren. Daher besteht

far jeden Nachkommen eines

Anlagetragers die Wahrscheinlichkeit von
50 %, das veranderte Gen zu erben oder
geerbt zu haben. Als Anlagetrager
bezeichnet man die Person, die das
veranderte Gen besitzt. Die Nachkommen
eines Anlagetragers werden als
Risikopersonen in Bezug auf die CH
bezeichnet. Seit Marz 1993 ist die fur die
Huntington-Krankheit verantwortliche
Veranderung im Erbmaterial, der DNA,
bekannt. Es wurde festgestellt, daB im
sog. Huntingtin- oder IT15-Gen bei
gesunden  Personen  Wiederholungen
einer kleinen Einheit des Erbmaterials, der
Basenfolge CAG  (Trinukleotid-Block,
CAG-Kopien, CAG-Repeat),

weniger als 34 mal vorkommen.

englisch

Menschen, die an der CH leiden oder
noch erkranken werden, weisen zwischen
40 bis Uber 100 solcher CAG-Repeats auf.
Im Bereich zwischen 31 und 39 CAG-
Kopien, sind in einigen Fallen sichere
Aussagen zur Zeit nicht mdglich. In
diesem ,Ubergangsbereich“ gibt es
Huntington-Kranke und Menschen mit
gleicher CAG-Repeatanzahl, die bis ins
hohe Alter nicht an der CH erkrankt sind.
Generell kann gesagt werden, dass bei
Huntington-Kranken der Erkrankungsbe-
ginn friher liegt und die Erkrankung
schwerer verlauft, je langer die CAG-Re-
peats sind.

Pradiktive Diagnostik

Risikopersonen kénnen mit Hilfe eines
molekulargenetischen Tests feststellen
lassen, ob sie Anlagetrager sind. Diese



Untersuchung wird als pradiktive moleku-
largenetische Diagnostik bezeichnet (pra-
diktiv: Vorhersage; molekulargenetisch:
auf der Ebene der Erbsubstanz, DNA).

Bei der CH bedeutet dies die Untersu-
chung auf die Anzahl der CAG-Kopien bei
einer Risikoperson. Fir diese Untersu-
chung, die oft auch als ,genetischer Test"
bezeichnet wird, wurden schon frihzeitig
von der Internationalen Vereinigung der
Huntington-Selbsthilfeorganisationen (IHA)
und des Weltverbandes der Neurologen
(WFN) Richtlinien erarbeitet, nach denen
auch die Diagnostik in Deutschland durch-
geflhrt wird.

Die préadiktive Diagnostik kann von jeder
volljahrigen Risikoperson (nach Vollen-
dung des 18. Lebensjahres) in Anspruch
genommen werden. Die Teilnahme ist
absolut freiwillig und erfolgt nach den im
folgenden aufgeflihrten Rahmenbedin-
gungen fir den Ablauf der pradiktiven
DNA Diagnostik.

Rahmenbedingungen fiir den Ablauf

der pradiktiven DNA-Diagnostik

1. Die pradiktive DNA-Diagnostik kann nur
im Rahmen einer — genetischen
Beratung durch einen Facharzt fir
Humangenetik, einen Arzt mit der
Zusatzbezeichnung Medizinische

Genetik oder in einer genetischen

Beratungsstelle erfolgen

2. Im Beratungsgesprach wird eine Eigen-
und Familienkrankengeschichte erho-
ben. Die Ratsuchenden werden Uber
die Krankheit und deren Ergbang um-
fassend informiert. Mdglichkeiten und
Konsequenzen der molekulargeneti-
schen Diagnostik werden den Ratsu-
chenden erlautert. Eine ,aktive Bera-
tung®, d.h. gesunde Familienmitglieder
werden gegen ihren Willen Uber ihr
Erkrankungsrisiko informiert, wird
abgelehnt.

3. Neben der genetischen Beratung fih-
ren die Ratsuchenden vor der Blutab-
nahme mehrere Gesprache mit Arzten
oder Psychologen, die mit der
Huntington-Krankheit und ihrer Proble-
matik und der pradiktiven Diagnostik
vertraut sind. Diese psychotherapeuti-
schen Betreuer sollten auch nach
AbschluB der Diagnostik fir weitere
Gesprache zur Verfigung stehen.
Zuséatzlich kénnen sich die Ratsuchen-
den eine Vertrauensperson wahlen, die
sie wahrend der Vorbereitungsphase
und der Diagnostik, bei der Befundmit-
teilung und auch danach begleitet.
Dabei kann es sich z.B. um den Part-
ner, einen guten Freund, einen Geistli-
chen oder einen Arzt handeln.

4. Eine ausreichende Bedenkzeit

zwischen genetischer Beratung und

dem EntschluB3, eine DNA-Diagnostik in

Anspruch zu nehmen, sollte gewahrlei-

stet sein. Vor Untersuchung der Blut-

probe der Risikoperson muB der
psychotherapeutische Betreuer bestati-
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gen, daB er sich in den gefuhrten

Gesprachen davon Uberzeugt hat, daB

eine pradiktive Diagnostik von dem

Ratsuchenden gewtinscht wird. AuBer-

dem soll er bestéatigen, daB der Ratsu-

chende auch auf eine unglnstige
Befundmitteilung vorbereitet ist.

5. Dem Ratsuchenden wird das Ergebnis
im gemeinsamen Gesprach mit dem
genetischen Berater und moglichst im
Beisein des psychotherapeutischen
Betreuers sowie der von dem Ratsu-
chenden benannten Vertrauensperson
mitgeteilt. Das Labor, das die Untersu-
chung durchfihrt, sollte dem Berater
die Ergebnisse erst kurz vor dem Zeit-
punkt mitteilen, zu dem die Risikoper-
son sie erfahren soll.

6. Nach Mitteilung des Ergebnisses sollte

durch

psychotherapeutischen Betreuer und /

eine  Nachbetreuung den
oder den genetischen Berater sicher-
gestellt sein.

7. Der Ratsuchende kann jederzeit erkla-
ren, daB er an der Fortsetzung der
Untersuchung bzw. an der Befundmit-
teilung nicht mehr interessiert ist. Auf
ausdrucklichen Wunsch des Ratsu-
chenden kann ihm seine DNA-Probe
zurickgegeben werden.

8. Informationen Uber das Beratungsge-
sprach und das Testergebnis werden
an niemanden weitergegeben, es sei
denn, der betreuende Arzt wird von
der Risikoperson schriftlich von seiner
Schweigepflicht entbunden.

Préanatale Diagnostik:

Eine  vorgeburtliche Diagnostik aus
Fruchtwasserzellen oder aus Chorionzot-
ten kann auf Wunsch durchgefiihrt wer-

den.

Bei Eintritt einer Schwangerschaft sollten
Sie sich umgehend mit lhrem humange-
netischen Berater in Verbindung sezten. In
einem Beratungsgesprach werden lhnen
u.a. detaillierte Informationen CUber die
Mdoglichkeiten der pranatalen DNA-Dia-
gnostik und die damit verbundenen Pro-
Sie
umfassend Uber die Vorgehensweise bei

bleme gegeben. Ferner werden
der Gewinnung von fetalem Material durch
— Chorionzottenbiopsie bzw. — Amnio-

zentese informiert.

Sollte vor Eintritt einer Schwangerschaft
noch keine pradiktive Diagnostik flr den
Elternteil, der ein CH Risiko tragt, durch-
gefuihrt worden sein, so gilt: es muf3 vor
einer pranatalen Diagnostik eine geneti-
sche Beratung erfolgen und eine psycho-
therapeutische Vor- und Nachbetreuung
muB sichergestellt sein.

Differentialdiagnostik
bei
Symptome feststellt, die auch bei der

Wenn ein Arzt einem Patienten
Huntington-Krankheit vorkommen, besteht
die Mdglichkeit
schen Diagnostik, die man dann Differen-
Durch die DNA-
Untersuchung wird festgestellt, ob bei dem

einer molekulargeneti-

tialdiagnostik nennt.

Patienten tatséchlich eine Huntington-
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Krankheit vorliegt. Viele Neurologen
verlassen sich mittlerweile auf diesen Test
als aussagekraftige, differential-
diagnostisch MaBnahme.
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