Huntingtonin tauti
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Huntingtonin tauti on vallitsevasti

periytyvad keskushermostosairaus,
jonka tyypillisini oireina ovat liike-
hairididen lisaksi mielialan ja persoo-
nallisuuden muutokset seki etenevi

kognitiivisten toimintojen heikkene-
minen. Taudin oireet ilmenevit tyypil-
lisesti 30-50 ikivuoden valills. Alle

20-vuotiaana ilmenevi nuoruusmuoto

on harvinainen. Tauti voi ilmetj myos

vastayli 60-vuotiaana. Tautia on aiem-
min pidetty Suomessa kovin harvinai-
sena, mutta todennikéisesti esiinty-
vyys on samaa luokkaa kuin muualla

Euroopassa eli 4-10/100 000.

Geenivirhe

Huntingtonin taudin aiheuttaa kromo-
somissa 4 oleva IT15 geenin CAG-tois-
tojakson laajentuma, joka johtaa geenin

koodaaman huntingtiini-valkuaisai-
neen poikkeavuuteen. Jaksopituutta

< 26 pidetiin normaalina. Jos muun-
tuneen alleelin toistojaksojen maira

on 40, henkils tulee sairastumaan

normaalin elinién aikana Huntingto-
nin tautiin; myés osa niista henkiloista,
joilla toistojaksojen miars on 36-39,
sairastuu. Jos jaksojen lukumairi on

27-35, on mahdollista, etti seuraa-
vassa sukupolvessa tapahtuu jaksojen

pidentymisti ja perillisen jaksomzri

voijo ylittda sairastumisrajan. Vaikka

toistojaksolaajentuman pituudella on

keskeinen merkitys sairastumisessa,
my6s muilla geneettisilla ja epigeneet-
tisilla tekijéilla on vaikutusta sairastu-
miseen. N&in ollen pelkin geenitestin

pohjalta ei voi yksilén kohdalla ennus-
taa sairastumisikai, oireiden vaikeutta

tai sairauden kulkua.

Diagnostiikka

Huntingtonin taudin toteaminen
perustuu neurologin tutkimuksessa
havaittaviin tyypillisiin motorisiin
oireisiin, ja diagnoosi varmistetaan
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geenitestilla. Tauti voi kuitenkin alkaa
my0s psyykkisilli tai kognitiivisilla
oireilla jo useita vuosiakin ennen
sairaudelle tyypillisten liikehairioi-
den ilmaantumista. Jos suvussa ei ole

tiedossa Huntingtonin tautia, oire-
kuvaa ei aina osata yhdistai tihin

mahdollisuuteen. Joku on aina sukunsa
ensimmdinen tapaus eiki negatiivi-
nen sukuhistoria sulje pois Hunting-
tonin taudin mahdollisuutta. Koska

geenivirhe voidaan Huntington-poti-
laan aikuisilta lahisukulaisilta perin-
nollisyysneuvonnan jilkeen todeta
jo ennen taudin oireita, pelkka posi-
tiivinen geenitesti ei viel4 tarkoita
Huntingtonin tautia. Etenk#4n kaikkia
psyykkisia oireita ei tule ilman muuta
tulkita tautiprosessin aiheuttamiksi.

Oirekuva

Huntingtonin taudin tyypillisin oire on
korea: liikehairis, jossa esiintyy nopeita,
eparytmisid, raajojen kirkiosiin ja
kasvoihin painottuvia tahattomia liik-
keita. Ensimmaiset liikehairist voivat
kuitenkin olla vain vihaists liiketta
sormissa tai levotonta jalkojen liikut-
telua seki kavelyrytmin muuttumista.
Késien hienomotoriikka kémpelsityy
ja hidastuu. Silmien liikkeet hidas-
tuvat. Osalla esiintyy etenkin varta-
lossa dystoniaa, joillakin my0s raajo-
jen tonuksen nousua. Harvinaisessa
nuoruusmuodossa esiintyy voimak-
kaammin jaykkyytta. Vahitellen myos
tasapaino heikkenee ja kehittyy tyypil-
linen koreaattinen liikehairié. Puheen
tuotto vaikeutuu, osalla myos nielemi-
seen tarvittava motoriikka.

Psyykkisind muutoksina havaitaan
usein joustamattomuuden lisianty-
mista, helpompaa artymists ja akki-
pikaisuutta. Osalla on enemminkin
apatiaa ja masennusta seki ahdistunei-
suutta. Noin 10%:1la esiintyy psykoot-
tisia oireita, jotka saattavat muistuttaa
skitsofreniaa.
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Kognitiiviset muutokset

Kognitiiviset muutokset kehittyvat

yleensi taudin edetesss, mutta voivat

joillakin olla hallitseva piirre ja ensim-
madisid oireita jo vuosia ennen liikehai-
riéitd. Vanhuusiissa todetuissa tautita-
pauksissa tutkimukset ovat saattaneet

kdynnistyd dementian syyn selvitte-
lyna. Koska tauti ilmaantuu useimmilla

jo tybidssa, saattavat ongelmat tulla

esiin ty6ssa selviytymisen vaikeuksina.
Ongelmia tulee erityisesti mutkik-
kaampien asiakokonaisuuksien hallin-
nassa, joustavuuden puutos saattaa

vaikeuttaa asiasta toiseen siirtymista

ja uusien asioiden oppiminen hanka-
loituu. Psykomotorinen hidastuminen

vaikeuttaa ty$ssa suoriutumista. Aloi-
tekyky heikkenee, piitsksen teko ja

valintatilanteet ovat monille vaikeita.
Huntingtonin tauti vaikeuttaa omien

suoritusvaikeuksien arviointia. Sosiaa-
lisissa tilanteissa vaikeuksia voi aiheu-
tua kyvyttémyydesté erottaa tunne-
sisalt6ja muiden puheessa ja ilmeiss.
Puhtaasti muistia ja yleista kasitys-
kykya mittaavissa testeissa suoriutu-
minen saattaa onnistua pitkiankin.

Tutkimuksella tavoitteena
hoidon kehittdminen

Huntingtonin tautiin ei toistaiseksi
ole tarjolla parantavaa eiki taudin
kulkua hidastavaa hoitoa. Laajoilla
monikeskustutkimuksilla (www.euro-
hd.net, www.enroll-hd.org) pyritiin
kehittamian hoitoja, joilla voitaisiin
vaikuttaa taudin kehittymiseen. Koska
geenivirhe on olemassa jo hedelmsitys-
hetkesta lahtien, mutta sairaus kehit-
tyy vasta vuosikymmenten kuluttua,
mahdollisen taudin kehityst4 estavin
taijarruttavan hoidon aloitusajankoh-
dan miérittelemiseksi on keritty tietoa
taudin varhaisista oireista ja I6ydsk-
sistd. Hoidon tehon arvioimiseksi tarvi-
taan myds tietoa taudin etenemisests
ja seurantaan soveltuvista testeists.
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