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Overzicht

×Historisch overzicht en introductie

×Pathofysiologie & pathologie

×Recent en huidig onderzoek

×Toekomstigonderzoek
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ZvH:  introductie en voorkomen

HD introduction

ωZvHvoor het eerst beschreven in 1872

ωIs een erfelijke neurodegeneratieve ziekte

ωVóórkomen (prevalentie): 1/10,000-1/20,0001/10,000-

1/20,000.

- Babinski16

ωGemiddelde beginleeftijd: 30-50 jr

ωMaar varieert tussen: 2-85 jaar

ωZiekteduur gemiddeld 17-20 jaar

Huntington's disease: a clinical review.Roos RA. OrphanetJ Rare Dis. 2010 Dec 20;5:40. Review.

https://commons.wikimedia.org/wiki/File:George_Huntington.jpg
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/21171977
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A. Wexler et al. George Huntington: a legacy of inquiry, empathy and 

hope. Brain 2016
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Symptomen en kenmerken

Bewegingsstoornis: hyperkinesie: chorea

hypokinesie: άparkinsonismeέ

andere problemen met de motoriek: gestoorde oog-

bewegingen, spraak- en slikproblemen, loop- en 

balansproblemen 

Psychiatrisch/gedragsveranderingdepressie en angst

apathie 

prikkelbaarheid/agressie

Cognitieve veranderingen (denken) dementie (planning ed.)
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De mogelijkeimpact van verschillendelevenfasen
op ziektemijlpalen op kwaliteit van leven
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Onderliggendefout op het DNA
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DNA CAG repeat(herhaling)
CAG coding Glutamine 
Protein Huntingtinemet polyglutamine staart

In de ZvHis eenverminderdeexpressievan normaal
huntingtineeneentoenamevan eentoxischeffect van het 
mutantehuntingtine(met te langepolyglutamine staart)



CAG repeat grenzen

8

CAG repeat expansion in Huntington disease determines age at onset in a 

fully dominant fashion J.M. Lee et al . Neurology2012 Mar 6;78(10):690-5
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Pathologie: nucleus caudatusatrofie
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Maar daarnaastook:
�‡ Ernstige hersenatrofie 

(meeste in basale kernen)
�‡ Verlies van zenuwcellen en steuncellen
�‡ Inclusies van stoffen in de celkernen


