Malattia di Huntington
Dalla diagnosi alla terapia, proposta
di percorso

Brescia, 10 Febbraio 2012 presso
Sala di rappresentanza ASL Brescia




Huntington Disease
OMIM: +1435100

e Patologia neurodegenerativa progressiva, ad insorgenza
tardiva , III IV decade, 10% insorgenza giovanile

(inferiore ai 20 aa)
e Trasmissione: autosomica dominante a penetranza
completa*
e Frequenza:
— 1:5-100.000 popolazione caucasica
— 1:5700 Tasmania

— 1:333.000 Giappone

OMIM

Online Mendelian Inheritance in Man "



Clinicamente:

e Forme neurologiche
Movimenti coreici involontari
Bradicinesia, ipocinesia, rigidita
Disartria, disfagia

Disturbi dell’ equilibrio, della coordinazione dei
movimenti

e Forme psichiatriche
— Irritabilita
— Ansia
— Depressione
— Atteggiamenti violenti



Disturbi del movimento, ma anche
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malattia di Huntington:
la_ diagnosi genetica

Figure C-2: Risk for child of HD individual
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Each child has 1 in 2 chance of inheriting the non-HD allele. This is a 50% risk.

Huntington gene

Negative test result:
less than 35 CAG repeats

Uninformative test
result: 36-39 CAG
repeats

. Positive test result:
Genetic test results correspond to the more than 40 CAG

ranges of the CAG repeat site. repeats




La diagnosi di malattia
la presa 1n carico:
del paziente

de1 familiari

cosa s1 fa Brescia



PHONES FOR
APPOINTMENT
INFORMATION
PACKAGE MAILED
/ QUESTIONNAIRES
— EDUCATION ABOUT HD, GENET-
COUNSELLING CS, & PREDICTIVE TESTING
SESSION
SIGN CONSENT FORM
(3 WEEKS) QUANTITATIVE NEUROLOGICAL
EXAMINATION (QNE)
SECOND PRE-TEST COUNSELLING
COUNSELLING
SESSION s~ < 5| RESULTS SESSION -
PREPARATION
(1 WEEK)
RESULTS ]
SESSION
PIRST COUNSELLING VISIT
FOLLOW-UP: AT
1 WEEKS FOLLOW.UP SESSIONS
oR
“ BY PHONE AT 6
MONTHS IF
SEOOND DECREASED RISK
FOLLOW-UP:
& MONTHS
THIRD QUANTITATIVE NEUROLOGICAL
FOLLOW-UP: EXAMINATION (QNE) |.
1 YEAR -

Figure | of th Ictiv ' !
g Summary of the predictive testing guideline Am. ]. Hum. Genet. 55:606-617, 1994




Equipe Multidisciplinare

R
 / “w




Gene negative
child of affected
parent

Presymptomatic testing

e |

Exclusionary
genetic testing

Prenatal testing?

Gene positive
individual

Suicidal ideation

Diagnostic threshold
Soft sign threshold

HD signs and symptoms

Family events timeline

Neuropathology

Marriage Children }
career = firance

>

Disability

Surviving
spouse

|‘ Presymptomatic testing
I

Prenatal testing?

> 4

I EEEEETEETEE TR EEE--.

Neuronal death

Neuronal dysfunction

Neuronal aggregates

Birth

Diagncsis Death

www thelancet.com Vol 269 January 20, 2007




...la proposta di un percorso

le Linee guida internazionali per
Diagnosi di Malattia

Percorsi Diagnostico, Terapeutico e
Assistenziale (PDTA) per la Corea di
Huntington della Regione Lombardia



... controlli clinici seriati per I’adeguamento del
trattamento farmacologico sulla base dei disturbi
presentati dal paziente e presa in carico per
necessita diagnostico assistenziali

... opportunita di coinvolgere diversi specialisti per
fronteggiare le necessita cliniche come:

fisiatra, il gastroenterologo, anestesista, pneumologo,
otorinolaringoiatra, Nutrizionista, dietologo.

... rapporto diretto con il Medico di Medicina
Generale

....Collaborazione con Ambulatorio delle Malattie
Rare

...certificazioni per inabilita lavorativa
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.. EUROPEAN HUNTINGTON'S DISEASE NETWORK

A Brescia partecipano all' EHDN due unita: Neurologia,
Genetica Medica

Universita degli Studi di Brescia

Dipartimento di Scienze Biomediche e Biotecnologie
Sezione di Biologia e Genetica, Laboratorio di Citogenetica e
Genetica Molecolare

Viale Europa, 11 - Brescia

Dipartimento di Scienze Medico Chirurgiche

Clinica Neurologica

Azienda Ospedaliera “Spedali Civili” di Brescia
Dipartimento di Scienze Neurologiche e della Visione, U.O.
Neurologia II

Piazzale Spedali Civili, 1 - Brescia



Come accedere al servizio?

Clinica Neurologica, Spedali Civili Brescia,
Universita degli Studi di Brescia

Per fissare un primo appuntamento ¢
necessario telefonare allo: 030-3995623 dal lunedi al
venerdi, dalle ore 10.30 alle 12 chiedendo un
appuntamento presso |I' Ambulatorio per le Coree.
L’ ambulatorio si tiene il primo e secondo mercoledi del
mese.

Dipartimento di Scienze Biomediche, Genetica
Molecolare, Universita degli Studi di Brescia

Per fissare una consulenza genetica ¢
necessario telefonare allo: 030-3717241dal lunedi al
venerdi dalle ore 8.30 alle 14, chiedendo un
appuntamento presso I’ Ambulatorio di Genetica Medica



