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Yleiskatsaus

1. Mikd on Huntingtonin tauti?
Huntingtonin tauti on harvinainen, periytyva aivoja rappeuttava sairaus.
Taudista kéaytetaan toisinaan my&s nimitystd Huntingtonin korea.

2.  Miksi sairautta kutsutaan Huntingtonin taudiksi?

Huntingtonin tauti on saanut nimensa sen vuonna 1872 kuvanneen amerikka-
laisen |aakarin, George Huntingtonin mukaan. Huntington asui ja tydskenteli
|aakaring East Hamptonissa, Long Islandilla New Yorkissa (Yhdysvallat). Hun-
tingtonin kuvaus taudista perustui hdnen havaintoihinsa East Hamptonissa
asuvista Huntington-perheista. George Huntington oli ensimmdinen henkild,
joka tunnisti Huntingtonin taudin perinndllisyyden.

3. Mika Huntingtonin taudin aiheuttaa?

Huntingtonin taudin geeni sisdltaa huntingtiini-valkuaisaineen koodin. Kun
geenissa on mutaatio, periméssa oleva virhe, huntingtiinin toiminta hairiintyy,
mikd johtaa hermosolujen kuolemaan tietyissc aivojen osissa.

4.  Miten mutaatio aiheuttaa hermosolujen kuoleman?

Taudin tarkkaa mekanismia ei vield tiedetd. On ehdotettu kahta selitysta: 1.
Valkuaisaine ei enad kykene toimimaan normaalisti (toiminnan menetys). 2.
Muuttunut valkuaisaine voi olla myrkyllinen hermosoluille.

5.  Mitd aivoille tapahtuu Huntingtonin taudissa?

Aivojen tietyt toiminnot, kuten kyky liikkkua, ajatella ja puhua, heikentyvét
vahitellen, kun elintérkeat hermosolut vahingoittuvat ja lopulta kuolevat. Tauti
vaikuttaa aivojen osista eniten striatumiin (aivojuovio), joka on osa aivojen
keskiosassa olevia tyvitumakkeita. Striatum sisaltaa kaksi aluetta: nucleus
caudatus (hantatumake) ja putamen. Ensisijaisesti striatum on vastuussa
liikkeiden suunnittelusta ja hallinnasta, mutta se on mukana my&s monissa
muissa kognitiivisissa (tiedonkasittelyn) prosesseissa. Aivokuori (harmaa aine
aivojen uloimmissa kerroksissa) tuhoutuu taudin edetessa, mika johtaa kogni-
tiivisten toimintojen heikentymiseen. Huntingtonin tauti johtaa vahitellen koko
aivojen surkastumiseen.

6.  Milloin Huntingtonin taudin oireet iimaantuvat?
Suurella osalla sairastuneista tauti kehittyy keski-idssa, 35.-50. ikdvuoden
valilla. Noin 10 %:lla tauti kehittyy ennen 20 vuoden ikéa (juveniili Hun-
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tingtonin tauti) ja toisella 10 %:lla 55 vuoden jdlkeen. Hyvin harvoin oireet
ilmaantuvat ennen 10 vuoden ikaa (infantiili Huntingtonin tauti).

7.  Kuinka kauan Huntingtonin tauti kestaa?

Huntingtonin tauti johtaa véhitellen ja vaistamatta kuolemaan. Taudin kes-
kimadrainen kesto on yleensa 15-20 vuotta. Tama voi kuitenkin vaihdella
suuresti eri yksildiden valilla.

8.  Miksi Huntingtonin tauti johtaa kuolemaan?

Suurin osa Huntingtonin tautia sairastavista ihmisistd ei kuole suoranaises-
ti taudin takia, vaan useimmiten syynd ovat kehon heikentyneestd tilasta
johtuvat ongelmat: erityisesti tukehtuminen, infektiot (kuten keuhkokuume) ja
syd@men toimintavajavuus.

9.  Mistd tieddn, sairastanko Huntingtonin tautia?
Jos epdilet, ettd sinulla on Huntingtonin tauti, sinun kannattaa menné& neuro-
login vastaanotolle diagnoosia varten.

10.  Kuinka tavallinen Huntingtonin tauti on?

Huntingtonin tauti on harvinainen sairaus. Useimmissa Euroopan maissa
siihen sairastuu 1 ihminen 10 000:sta. Esimerkiksi Saksassa tauti on noin
10 000 ihmiselld ja taman lisaksi 50 000 ihmisella arvellaan olevan riski
sairastua, koska heidan jommalla kummalla vanhemmallaan on (tai oli) Hun-
tingtonin tauti. Miehillé ja naisilla on yht& suuri todenndkdisyys peria geeni
ja sairastua tautiin.

11.  Onko Huntingtonin taudin esiintymistiheys samanlainen

eri maissa?
Huntingtonin tautiin voivat sairastua kaikki etniset ryhmat, mutta se on
yleisin eurooppalaisilla. Kaikissa juuriltaan eurooppalaisissa maissa (kuten
Yhdysvallat, Kanada ja Australia) Huntingtonin taudin esiintyvyys on sama
kuin Euroopassa. Esimerkiksi Yhdysvalloissa tautiin sairastuneita on noin
30 000, ja riski sairastua on noin 150 000 ihmiselld. Huntingtonin tauti on
harvinaisempi Aasian ja Afrikan maissa, joissa yhden ihmisen miljoonasta
arvioidaan sairastuvan tautiin. Né&issé maissa ei kuitenkaan ole tehty taudin
esiintyvyydestd yksityiskohtaisia tutkimuksia. Ainoastaan Japanissa on tutki-
muksilla selvitetty, ettd sielld on vahemmén Huntingtonin tautia sairastavia
ihmisia kuin Euroopassa.
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Oireet

12.  Miten Huntingtonin tauti alkaa?

Ensimmaiset hienoiset merkit voivat nékya vahaising persoonallisuuden tai
mielialan vaihteluina. Huonomuistisuus, kdmpelyys ja satunnaiset, lyhyet,
levottomat sormien tai varpaiden litkkeet voivat myds viitata tautiin. Siihen,
eftd diagnoosi varmistuu, voi kulua muutamia vuosia, sillé taudin varhaisessa
vaiheessa ei yleensa hakeuduta laakarin vastaanotolle. Koska Huntingtonin
tauti puhkeaa hyvin hitaasti, sairauden kuvaillaan alkavan salakavalasti.

13.  Mitké ovat Huntingtonin taudin oireet?

Padoireet ovat motoriset (liike-), kayttaytymiseen liittyvat (mieliala-) ja kogni-
tiiviset (tiedonkasittelyn) hairidt. Oireet voivat vaihdella maaraltaan, vaikeus-
asteeltaan, alkamisajankohdaltaan ja etenemiseltaan yksildlta toiselle, myds
saman perheen sisalla. Huntingtonin tautia sairastavalla voi esimerkiksi olla
hyvin nakyva litkehairié, mutta vain lievia psykiatrisia oireita ja vahaista
alyllista heikkenemistd. Joku toinen taas voi karsia vuosia masennus- ja ahdis-
tusoireista ennen kuin hanella esiintyy minkadnlaisia litkehairisita.

Yksi varhaisimmista Huntingtonin taudin motorisista oireista on korea
(tahdosta riippumattomat “tanssinkaltaiset” liikkeet). Korea viittaa kreikka-
laiseen sanaan choreia, joka tarkoittaa tanssia. Taudin alkuvaiheessa nama
ylimaaraiset liikkeet esiintyvat epasaanndllisesti eivatka ole erityisen laajoja.
Huntingtonin tautia sairastavilla esiintyy mys tahdonalaisten liikkeiden aloit-
tamisen hidastumista, mikd on usein hyvin véhaista. Tata kutsutaan bradyki-
nesiaksi (liikkeiden hidastumiseksi).

Sairauden edetessa oireet muuttuvat entistd ndkyvammiksi. Taudin keski-
vaiheilla korea saattaa aiheuttaa varsin suuria liikkeita raajojen, kasvojen

ja keskivartalon lihaksissa. Liikkeiden hidastuminen lisGdntyy, mutta se voi
j6ada korean takia huomaamatta. Lisdksi dystonia saattaa tulla ndkyvéksi.
Talla termilla kuvataan potilaan tilaa, jossa epatavallisen hitaat ja pitkittyneet
lihassupistukset aiheuttavat nykivié ja toistuvia liikkeitd. Huntingtonin taudin
motoriset oireet ovat siten sekoitus koreaa, bradykinesiaa ja dystoniaa, jotka
kaikki vaikuttavat merkittévasti asentoon, tasapainoon ja kévelyyn. Joissain
tapauksissa henkild voi olla jaykka ja kankea. Myds silman likkeiden poik-
keavuuksia esiintyy usein. Potilaan puhe muuttuu véhitellen epdselvemmaksi,
ja hénen voi olla vaikea niella, mikd saattaa johtaa painonlaskuun. Léhet-
teet puheterapettille ja ravintoneuvojalle voivat olla hyddyksi.
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Yllamainittujen litkehairididen liscksi Huntingtonin tauti aiheuttaa persoon-
allisuus- ja kéyttéytymisen (mielialan) muutoksia. Tyypillisimmat Hun-
tingtonin taudin psykiatriset oireet ovat masennus, apatia, ahdistuneisuus,
artyisyys, vihanpurkaukset, impulsiivisuus, pakonomainen kayttéytyminen,
unihdiriét ja sosiaalinen vet@ytyminen. Toisinaan havaitaan myds harhaluu-
loja (vaaria uskomuksia) ja aistiharhoja (olemattomien asioiden nakemistd,
kuulemista tai tuntemista).

Huntingtonin tauti heikentda myos kognitiivisia (tiedonkasittelyyn liittyvid)

toimintoja eli johtaa késitys-, harkinta- ja arviointikyvyn sekd muistin huono-
nemiseen. Kognitiiviset oireet nakyvat ajattelun hidastumisena, vaikeuksina

keskittyd, organisoida, suunnitella, tehda paatdksia ja vastata kysymyksiin

sekda my6s lyhytkestoisen muistin ongelmina, heikentyneend kykyna sulattaa
ja ymmartaa uutta tietoa ja ratkaista ongelmia.

Taudin aikana saattaa esiintyd myds useita muita oireita, kuten painonlas-
kua, unihdiriditd ja virtsan pidatyskyvyttomyytta.

14.  Miten Huntingtonin tauti etenee?

Tri Ira Shoulsonin kehittdman luokituksen mukaan Huntingtonin taudin etene-

minen voidaan jakaa viiteen vaiheeseen:

e Varhaisvaihe: henkildlle tehdaan Huntingtonin taudin diagnoosi, ja hén
kykenee toimimaan normaalisti niin kotona kuin tydssakin.

e Varhainen vélivaihe: Henkild on edelleen tydssa mutta hdnen toimintaky-
kynsa on heikentynyt. Han kykenee edelleen hoitamaan paivittdiset toimet
joitain vaikeuksia lukuunottamatta.

* Myohdinen valivaihe: Henkil6 ei ole enda tydkykyinen eika selvia
kotitdista tai velvollisuuksistaan kotona. Han tarvitsee paljon apua tai
ohjausta pystydkseen huolehtimaan esimerkiksi raha-asioista. Jokapaivai-
sista toimista selvidminen voi olla hivkan normaalia vaikeampaa, mutta
ulkopuolista apua tarvitaan vain véhan.

e Varhainen mydhdisvaihe: henkilé ei endd selvia itsendisesti jokapaivai-
sista tehtavistadn, mutta kykenee asumaan vield kotona perheen tai kotia-
vun tukemana tai hoitolaitoksessa, jossa han tarvitsee vain vahan apua.

® Mydhaisvaihe: Henkild on taysin riippuvainen ulkopuolisesta avusta eika
selviydy ilman sitd jokapaivaisista toimistaan. Hoito on yleensa toteutet-
tava pitkaaikaissairaiden hoitoon tarkoitetussa laitoksessa, koska sairaan-
hoidon ammatillista osaamista tarvitaan paljon.
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15. Eroavatko juveniilin Huntingtonin taudin oireet aikuisten taudista?
Kun Huntingtonin tauti alkaa nuorella ialla (esimerkiksi ennen 20 vuoden
ikaa), korea ei ole kovin ndkyva. Yleisempia ovat sen sijaan liikkeiden
hidastuminen (bradykinesia) ja jaykkyys. Useimmissa tapauksissa juveniilin
Huntingtonin taudin eteneminen on nopeampaa kuin aikuisialla alkavan.
Juveniilin Huntingtonin taudin ensimmaisia oireita ovat voimakkaat kayttay-
tymisen muutokset, oppimisvaikeudet, koulumenestyksen huononeminen ja
puhevaikeudet. Toisinaan Huntingtonin taudissa esiintyy epileptisic kohtauk-
sia, ja ne ovat yleisempid nuorten potilaiden keskuudessa.

16.  Mitka ovat oireet, kun Huntingtonin tauti alkaa vanhemmalla ialla?
Kun Huntingtonin tauti alkaa vanhemmalla iélla, korea on usein voimak-
kaampaa, kun taas hitaus ja jaykkyys eivat ole niin ndkyvid. Jos Huntingto-
nin tauti iimaantuu vanhemmalla iélla, perhehistorian selvittdminen on vaike-
ampaa, koska henkilén vanhemmat ovat saattaneet kuolla, mahdollisesti jo
ennen kuin heille ilmaantui taudin oireita.

Geneettinen tausta

Kromosomit sisaltavat geenejd, jotka ovat perinnéllisyyden perusyksikkja.
Geeni koostuu deoksiribonukleiinihappo DNA:sta, joka sisaltaa rakennus-
aineet tietylle proteiinille. DNA on moniosainen, koostuu nukleotideista ja sen
rakenne on kaksoiskierre. Nukleotidi on kemiallinen yhdistelmd, josta DNA:
n emdsosa (adeniini, guaniini, sytosiini tai tymiini) koostuu yhdistyen soke-
rimolekyyliin (deoksiriboosi) ja fosfaattiryhmadn. DNA kantaa geneettisté
materiaalia, josta translaation eli geenin ilmentémisen vaiheessa rakentuu
geneettistd koodia kéyttéen aminohappoketju, proteiini.

lhmisilla on nk. diploidinen kromosomisto. Témé tarkoittaa, ettd heillé on
kaksi kopiota (kutsutaan myds alleeleiksi) jokaisesta geenistd, yksi peritty
kummaltakin vanhemmalta. lhmissolu sisaltaa 23 kromosomiparia. Jokaisessa
parissa yksi kromosomi tulee isdlta ja toinen aidilta.

Huntingtonin tauti on periytyvé geneettinen sairaus, jonka aiheuttaa yhden
geenin (Huntington-geenin) mutaatiot kaikissa kehon soluissa hedelmdittymis-
hetkesta alkaen. Tama tarkoittaa, ettd Huntingtonin tauti voi siirtyda sukupol-
velta toiselle.
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Huntingtonin tauti on autosomaalinen geneettinen sairaus. Téllg tarkoitetaan,
eftd se voi puhjeta yhtdldisesti niin miehilla kuin naisillakin, koska virheelli-
nen geeni sijaitsee kromosomissa, joka on sama kummallakin sukupuolella
(autosomaattinen tai ei-sukusolu).

Suurin osa Huntingtonin tautia sairastavista on heterotsygootteja. Témé
tarkoittaa, ettd heilla on kaksi erilaista geeninkopiota: yksi normaali kopio
terveeltd vanhemmalta ja yksi virheellinen kopio sairastavalta vanhemmalta.
Harvinaisissa tapauksissa, joissa kummatkin vanhemmat sairastavat Hunting-
tonin tautia, jdlkikasvu saattaa peria kaksi virheellisté geeninkopiota (yhden
kummaltakin vanhemmalta). Téllaisessa tapauksessa lapsi on homotsygootti
(kaksi identtista geeninkopiota).

Huntingtonin tauti on vallitsevasti perityvé geneettinen sairaus, mikd tarkoit-
taa, ettd yksikin virheellinen geeninkopio jommalta kummalta vanhemmalta
on riittéva taudin periytymiseen. Toisin sanoen Huntington-geenin mutaatio
dominoi terveeltd vanhemmalta saatua normaalia kopiota.

Vuonna 1993 tutkijat tunnistivat Huntingtonin taudin aiheuttavan geenin.
Kromosomi 4:ssd oleva geeni sisdltad huntingtiini-valkuaisaineen koodin.
Huntingtonin taudin mutaatio kohdistuu geenin alkuosaan, jossa on useas-
ti toistuva adeniini-sytosiini-guaniini-eméaskolmikko (CAG). Tata kutsutaan
kolmoisnukleotiditoistojaksoksi. Huntington-potilailla CAG-kolmikoita on
normaalia enemman. Kolmikkomé&éaran kasvu pidentad huntingtiinia monilla
glutamiinihapoilla (polyglutamiinijakso).

CAG-kolmikkojen maara 35 asti madritelladan normaaliksi. Kun Huntington-
geenissa on enemman kuin 40 CAG-toistoa, huntingtin-proteiinin muuttunut
muoto aiheuttaa sairauden normaalin elinajan aikana. Siten Huntingtonin
tauti johtuu CAG-toistojen laajentumisesta, ja tauti on yksi monista polyglu-
tamiinisairauksista.
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Perinnéllisyys

17.  Miten Huntingtonin tauti periytyy?

Terve henkild siirtdd aina normaalit geeninkopiot seuraavalle sukupolvelle.
Sitd vastoin Huntingtonin tautia sairastava henkild voi siirtaé joko normaalin
tai virheellisen geeninkopion 50 %:n todenndkaisyydella (edellyttaen, etta
henkild on heterotsygootti). Nain ollen kun yksi vanhemmista kantaa Hun-
tington-geenid, lapset perivat normaalin geenin terveeltd vanhemmalta, ja
heilla on 50 %:n riski peria virheellinen geeni Huntington-geenid kantavalta
vanhemmalta.

18. Voinko saada Huntingtonin taudin jollain toisella tavalla?
Se ei ole mahdollista. Sinulla taytyy olla syntymastasi saakka virheellinen
Huntington-geeni, jotta sairaus kehittyy.

19. Jos sisaruksillani on Huntingtonin tauti, tarkoittaako se, ettd ming-
kin tulen saamaan sen?

Ei valttamatta. Jokaisella Huntingtonin tautia sairastavan (tai geenid kanta-

van) henkilén lapsella on 50 %:n todenndkadisyys saada sairaus.

20. Jos periytyvyyden riski on 50 %, tarkoittaako se, etta puolet per-
heen lapsista perii sairauden?

Periytyvyyden riski on aina 50 % jokaisella Huntingtonin tautia sairastavan

vanhemman lapsella (edellyttGen ettd vain toinen vanhemmista on sairas

ja kantaa vain yhta virheellista geeninkopiota). Tama ei kuitenkaan tarkoi-

ta sitd, ettd puolet lapsista tulee periméan Huntington-geenin. Esimerkiksi

kolmen lapsen perheessa virheellisen geenin voi peri@ joku lapsista, kaikki

kolme tai ei yksikaan.

21. Perheessdmme vain naisilla on sairaus. Tuleeko se jatkumaan
ndin aina?

Kyseessa on taysi sattuma. On hyvin epatodenndkaistd, ettd se tulee jatku-

maan niin. Geeni voi siirtyd yht& hyvin mies- kuin naispuolisillekin lapsille.
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22. Mité tarkoittaa Huntingtonin taudin riskihenkiléné oleminen?

Se tarkoittaa sitd, ettd aitisi, isasi tai joku isovanhemmistasi kantaa Hunting-
ton-geenid riippumatta siitd, onko hanelld jo oireita vai ei. Jos toisella van-
hemmistasi on Huntington-geeni, riskisi peria geeni on 50 %. Jos isovanhem-
pasi on sairas, muttei tiedetd, kantaako vanhempasi geenid, riskisi sairastua
on tilastollisesti 25 %.

23. Olenko jo sairas, jos kannan Huntington-geenia?
Kantaja ei ole sairas ennen kuin hanellé iimenee taudin oireita.

24. Mité tapahtuy, jos kannan Huntington-geenia?

Henkilsille, jotka perivét virheellisen Huntington-geenin, voi CAG+oistojen
ma&ardsta riippuen kehittyd sairaus, joka ei useinkaan puhkea ennen kes-
ki-ikaa. Mutantti geeni saattaa siirtyd heidan lapsilleen, joilla on 50 %:n
todenndkaisyys perid joko virheellinen tai normaali geeninkopio.

25. Miten todenndkaista on, ettda lapseni tulee saamaan sairauden?
Jokaisella Huntington-geeni@ kantavan vanhemman lapsella on 50 %:n riski
perid virheellinen geeni. Jos riskisi sairastua on 50 % etkd halua hakeutua
geenitestiin, tulee lapsesi sairastumisriski olemaan tilastollisesti 25 %.

26. Voiko Huntingtonin tauti hypété sukupolven yli?

Jos henkild ei peri Huntington-geenid, hanelle ei kehity tautia eika han siirra
tautia seuraavalle sukupolvelle. Huntington-geeni ei voi hypata sukupolven
yli, mutta oireet voivat. Ndin voi tapahtua, kun geeninkantaja kuolee ennen
taudin oireiden ilmenemistd, ja sukuhistorian selvittdminen vaikeutuu.

27. Muuttuuko Huntingtonin taudin puhkeamisen todennékéisyys
elédmén aikana?

Kylla, hedelmaittymishetkella sinulla on 50 %:n riski peria Huntington-geeni.

Kun olet ohittanut keski-ian, taudin kehittymisen todenndkéisyys kasvaa. Jos

sinulle ei 60 vuoden ikddn mennessd ole ilmaantunut mitddn oireita, riskisi

sairastua Huntingtonin tautiin pienenee.

28. lIsani/ditini sairastui vanhalla idllé. Tuleeko minulle kdymédn
samoin?

Joissain perheissa taudin keskimaarainen alkamisikd on korkeampi kuin

toisissa. Taudin alkamisian madrittajat ovat monimutkaisia, ja niitd tutkitaan

jatkuvasti. CAG-oistojen ja alkamisian valilla on epasuora korrelaatio eli
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mitd suurempi CAG-toistojen maard, sita varhaisempi alkamisika. CAG-ois-
tojen lukumadara ei kuitenkaan ole ainoa tekijd, joka vaikuttaa alkamisikaéan.
Tahdn suhteeseen nayttavat vaikuttavan muut geenit (perinnélliset tekijat).
Myds ymparistotekijat voivat vaikuttaa asiaan.

29. Kuinka merkittévié ovat CAG-toistojen madrat?

Huntingtonin tauti kehittyy yleensd, kun CAG-oistojen lukumd@éré on enem-
man kuin 40. Kun toistojen maara on 36-39 CAG-oiston valilla, Huntingto-
nin tauti saattaa kehittyd hyvin mydhdisessa eldmanvaiheessa tai voi olla,
ettei henkild koskaan elémansa aikana saa mitdan oireita. Suuret CAG-ois-
tojen lukumaarat

yhdistetaan yleensa aikaiseen alkamisikééan (ennen 20 vuoden ikad) eli juve-
niiliin Huntingtonin tautiin. Toistojen m&ard voi vaihdella suuresti, mutta kun
tauti puhkeaa alle 10 vuoden i@ssa (infantiili Huntingtonin tauti), kyseessa on
usein yli 80 CAG-oistoa.

30. Tuleeko juveniili Huntingtonin tauti aina isén puolelta?

Juveniilia Huntingtonin tautia sairastavista tapauksista 75 % on perinyt
geenin isaltaan ja 25 % aidiltaan. Kun geeni sisaltaa yli 29 CAG+oistoa,
toistojen madra saattaa kasvaa, kun geeni siirtyy seuraavalle sukupolvelle,
mutta t&md on hyvin harvinaista. Kun geenissa on niin monta CAG-toistoa,
eftd sairaus puhkeaa (36 ja enemman), on todenndkaistd, ettd luku muut-
tuu, kun se siirtyy sukupolvelta toiselle. Kun CAG-oistot on peritty isdltd, on
todenndkdisempad, ettd toistojen maara kasvaa kuin laskee. Perdkkainen
kasvu toistojen lukumé&ardssa johtaa oireiden aikaisempaan alkamisikaan.
[Imidta kutsutaan antisipaatioksi eli taudin aikaistumiseksi. Nain tapahtuu
useimmiten isdn sairastaessa tautia, ja suurin osa juveniiliin Huntingtonin
tautiin sairastuneista onkin perinyt taudin isaltaan.

31. Jos mies kantaa Huntington-geenid, tarkoittaako se, ettd hanen
lapsilleen kehittyy juveniili Huntingtonin tauti?

Taudin juveniili muoto on harvinainen. Vaikka mies on sairas, ei hanen lapsil-

leen valttamatta kehity juveniilia Huntingtonin tautia.

32. Voiko Huntingtonin tauti puhjeta ilman perhehistoriaa?

Kylla, mutta se on harvinaista. ‘De-novo’ Huntingtonin taudin mutaatio viittaa
tilanteeseen, jossa sairaus voi puhjeta perheessd, jossa ei ole aiemmin tiettd-
vasti esiintynyt sairautta. Tama tarkoittaa sitd, ettd vusi, spontaani mutaatio
ilmestyy, mutta sitd ei ole peritty kummaltakaan vanhemmalta. Tietyissa tapa-
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uksissa, joissa terveen miehen CAG-toistojen m&ara on rajalla (esimerkiksi
35-39 toiston valilla), siittidsolujen tuotantoprosessissa voi tapahtua CAG-
toistojen madran kasvu, mika johtaa sairastuneeseen jalkikasvuun.

33. Mité tapahtuy, jos kumpikin vanhemmista kantaa Huntington-
geenia?

Tama on hyvin harvinainen tilanne. Jos kummallakin vanhemmalla on virheel-

linen geeninkopio, riski Huntington-geenin perimiseen on 75 % ja kahden

virheellisen geeninkopion perimiseen 25 %. Kahta virheellistd geeninkopiota

kantavilla henkilgilla oireet eivét yleensd puhkea aikaisemmin, mutta taudin

kehittyminen saattaa olla nopeampaa.

34. Onko olemassa muita samankaltaisia tauteja kuin Huntington?
Kylla, muutama Huntingtonin taudin kaltainen tauti on kuvattu, mutta geenit,
jotka aiheuttavat taudit ovat erilaisia kuin ne jotka aiheuttavat Huntingtonin
taudin. Lisaksi tautien luonne ja oireet ovat hieman erilaiset.

KD EHDN [13 ]

USEIN ESITETYT KYSYMYKSE

Diagnoosi

35.  Miten Huntingtonin taudin diagnoosi tehd&dn?

Jos epailet, ettd sinulla on Huntingtonin tauti, sinun kannattaa kéydd neuro-
login vastaanotolla, jotta sinulle voidaan tehdd diagnostinen tutkimus. Jos
sinulla on jo Huntingtonin taudin oireita, laakarisi tekee diagnoosin oireiden
ja kliinisten 16ydésten perusteella. Tamén diagnoosin tulokset tarkistetaan
vield geneettiselld testilla (varmistustesti). Jos sinulla ei ole mitaan Hunting-
tonin taudin oireita, mutta olet riskihenkild, koska toisella vanhemmistasi on
Huntingtonin tauti, saatat olla presymptomaattinen geeninkantaja. Tassa
tapauksessa Huntingtonin taudin diagnoosi perustuu vain geenitestiin.

36. Mika on ennustava geenitesti?

Ennustava festi on geenitesti, jolla selvitetadan, puhkeaako henkilélle geneetti-
nen sairaus. Se tehdadn aina presymptomaattisessa vaiheessa eli ennen kuin
mitadn oireita tai merkkeja sairaudesta on ilmaantunut.

37. Vanhempani sai hiljattain Huntingtonin taudin diagnoosin. Pitdisi-
kd minun mennéa ennustavaan geenitestiin?

Paatés on aina henkildkohtainen. Joillekin epévarmuus siitd, kantavatko he

mutanttia geenid, on hyvin stressaavaa. Toisille taas tieto siitd, ettd he tulevat

saamaan kuolemaan johtavan sairauden on vielad pahempaa.

38. Miten ennustavan geenitestin ottaminen kéytannéssé tapahtuu?
Riskihenkildna oleminen voi aiheuttaa paljon epdvarmuutta, levottomuutta,
huolta ja monia kysymyksid. Ennen paatdsta ennustavasta geenitestista
testitulosten merkityksestd keskustellaan perusteellisesti. Lahetteen saaminen
kliinisen genetiikan keskukseen varmistaa sen, etta saat tarkkaa ja pdivitettyd
tietoa sekd mahdollisuuden keskustella sinulle mahdollisista vaihtoehdoista.
Yleensa sinulle tarjotaan mahdollisuutta tavata asiantuntija, jonka kanssa voit
keskustella tautia koskevista huolistasi. Jos paadyt testaukseen saadaksesi
tietad, sairastutko tautiin tulevaisuudessa, tapaat useita kertoja perinnéllisyys-
laakarin ja -hoitajan, jotka ohjaavat ja auttavat sinut prosessin lapi. Testissa
sinulta otetaan pieni verindyte. Paikallisesta keskuksesta riippuen sinulle
ilmoitetaan tulokset 2-8 viikkoa mydhemmin. Vaestéliiton testikéytanndsta voit
lukea enemman: www.vaestoliitto.fi/perinnollisyys/perinnollisyysneuvonta/
geenitutkimukset/ennustava_geenitestaus/



http://www.vaestoliitto.fi/perinnollisyys/perinnollisyysneuvonta/geenitutkimukset/ennustava_geenitestaus/
http://www.vaestoliitto.fi/perinnollisyys/perinnollisyysneuvonta/geenitutkimukset/ennustava_geenitestaus/
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39.  Missd voin tehda testin?

Verikokeen ja naytteen analyysi voidaan tehda yliopistollisten keskussairaa-
loiden genetiikan laboratorioissa seka Vaestdliitossa Helsingissa, Turussa ja
Oulussa.

Yleislaakarisi antaa sinulle |ahetteen yliopistosairaalan perinndllisyystieteen
yksikkdon.

40. Miten testi tehd&én?

DNA-n&yte otetaan verisoluista, ja se analysoidaan erityislaboratoriossa.
Sairastuneen vanhemman veri voidaan myds testata alkuperdisen diagnoosin
tarkistamiseksi.

41. Mita geenitestin avulla saadaan selville?

Ennustava geenitesti on DNA-testi, jolla selvitetaan CAG-oistojen maara
Huntington-geenissd ja siten Huntington-mutaation olemassaolo DNA:ssa.
Testi kertoo, kantaako henkild Huntington-mutaatiota, mutta se ei kerro, mil-
loin sairaus alkaa kehittya.

42. Kuinka geneettisia tuloksia tulkitaan?

Tulokset voivat olla neljanlaisia: alle 27 CAG-oistoa tarkoittaa tdysin nor-
maalia. Toistot 27-35 valilla ovat normaaleja, mutta on olemassa pieni riski
siitd, ettd toistojen maard kasvaa tulevilla sukupolvilla. Tulos 36-39 toiston
valilla on poikkeava, mutta on mahdollista, ettd henkilé saa sairauden hyvin
mydhdisessa elémanvaiheessa tai ei koskaan. Yli 40 toistoa johtaa poikkeuk-
setta sairauden puhkeamiseen.

43. Kuinka luotettava geenitesti on?

Huntingtonin tauti on yksi ensimmaisistd periytyvistd geneettisista sairauk-
sista, joissa tarkka geneettinen testi on voitu tehdd. DNA-analyysin tulokset
tarkistetaan yleensa kahdesti kayttamalla kahta erillistd veringytettd.

44. Ovatko testin tulokset luottamuksellisia?
Kylla, testitulokset pidetaan luottamuksellisina ja paljastetaan toiselle henkildl-
le ainoastaan sinun kirjallisella suostumuksellasi.

45. Maksaako terveysvakuutukseni ennustavan geenitestin?

Sinun on hyva selvittaa vakuutusyhtidstasi, kattavatko he geenitestista aiheu-
tuvat kulut. Jo ennen geenitestin ottamista kannattaa miettia, onko asialla
merkitystd oman vakutuusturvan kannalta ja haluaako muuttaa vakuutustur-
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vaansa ennen geenitutkimusta. Koska Suomen sosiaali- ja terveydenhuolto
toimii verorahoituksella, ei ennakoivalla geenitestauksella ole meilla saira-
uksien hoidon tai sosiaaliturvan kannalta niin suurta merkitystd kuin maissa,
joissa asiat hoidetaan yksityisin vakuutuksin.

46. Pitaisikd minun kertoa muille ihmisille (ystéville, naapureille ja
tyokavereille), ettd minulle on Huntingtonin tauti?
Se riippuu, missd vaiheessa sairautesi on ja vaikuttaako se muihin ihmisiin.
Sinun kannattaa esimerkiksi kertoa puolisollesi tai kumppanillesi, ettd kannat
Huntington-geenid. Sinun tulisi myds kertoa tydnantajallesi, kun tauti alkaa
vaikuttaa tydkykyysi. Kannattaa kuitenkin ottaa huomioon, ettd sairaudesta
muille kertominen saattaa johtaa ongelmiin sosiaalisissa suhteissa sekd syrjin-
taan tydpaikalla ja vakuutusyhtidissa. Ennen kuin paatat, kerrotko Huntingto-
nin taudista muille, sinun on hyva keskustella spesialistin kanssa Huntington-
potilaiden lakiasioista.

47. Mika on ennuste, jos saan Huntingtonin taudin diagnoosin?
Pitkalla aikavalilla Huntingtonin tauti on kuolemaan johtava. Taudin keski-
madrdinen kesto oireiden alkamisesta kuolemaan on 15-20 vuotta. Tama
kuitenkin vaihtelee suuresti yksildstd toiseen 2 ja 43 vuoden valilla.
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Lasten hankkiminen

48. Pitaisikd minun kertoa lapsilleni, ettd perheessémme on Hunting-
tonin tauti?

Kylla, mutta sinun kannattaa tehda se lasten ika ja kasityskyky huomioiden.

On tarkedd, etta lapset kuulevat Huntingtonin taudista vanhemmiltaan eivat-

k& joltain vieraalta ihmiseltd. Muuten he saattavat luulla, ettd sairastuneen

vanhemman kéayttaytyminen johtuu alkoholismista tai huumeiden kaytostd tai

ettei vanhempi rakasta heitd.

49. Milloin minun kannattaisi puhua lapsilleni Huntingtonin taudista?
S&anténa voisi olla, ettd Huntingtonin taudista tulee kertoa, jos jollain
perheenjasenelld alkaa olla oireita. Tama estad lapsia tekemastd vaaria
johtopaatdksia perheenjasenen kayttaytymisesta.

50. Voivatko alaikéiset lapset menné ennustavaan geenitestiin?
Yleensa suositellaan alaikérajaksi 18 vuoden ikaa. Tassa iassa henkildn
toivotaan oleva tarpeeksi kypsd kasittelemadn tietoa mahdollisesta Hunting-
ton-geenin kantamisesta. Joissain erityisissa tapauksissa kuitenkin voi olla
jarkevaa tehda geenitesti lapsille, jos heilla esimerkiksi ilmaantuu juveniilin
Huntingtonin taudin oireita tai he tulevat raskaiksi ennen 18 vuoden ikaa.

51. Toinen mieheni vanhemmista sairastaa Huntingtonin tautia ja me

harkitsemme lasten hankkimista? Mita meidén kannattaisi tehda?
Teidan kannattaisi harkita perinndllisyysneuvontaa ennen perheen perusta-
mista. Miehesi voi kdyda geenitestissa selvittdmassa, kantaako han Hunting-
ton-geenid. Jos han ei kanna mutanttia geenid, lapsenne eivét tule perimaan
sairautta. Jos hdn taas kantaa Huntington-geenid, jokaisella lapsistanne on
50 %:n riski peria Huntington-geeni.

52. Jos kannan Huntington-geenid, tarkoittaako se, ettei minun pitdisi
hankkia lapsia?

Huntingtonin taudin riskista huolimatta jokainen paattaa itse, hankkiako

lapsia vai ei. Paatoksen voitte tehdd vain sind ja puolisosi. Suosittelemme,

ettd teette paatdksen perinnéllisyysneuvojan opastuksella. Sinun tulisi myds

oftaa huomioon, ettd siind vaiheessa, kun lapsesi ovat aikuisia, Huntingtonin

tautiin on saatettu [6ytad parantava hoito.
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53. Voinko testata syntymattéman lapseni?

Kylla se on mahdollista. Testia kutsutaan syntymad edeltavaksi diagnoosiksi.
Syntymattémien lasten testaaminen edellyttaa kuitenkin tiettyjen laaketie-
teellisten ja oikeudellisten kriteerien tayttymistd, ja ne saattavat vaihdella
maittain.

54. Miten syntymdttéman lapsen diagnoosi tehd@én?

Syntymad edeltavan diagnoosin tekemiseen kaytetaan kahta menettelytapaa:
lapsivesindytteen ottamista lapsivesipunktiolla, mika tehd@an tavallisesti ras-
kauden 14. viikolla tai sikiddiagnostikan avulla, jossa sikidn geenimutaatio
tutkitaan 11. raskausviikolla otettavasta istukkandytteestd. Naytteen ottoon
liittyy pieni keskenmenonriskin kasvu, noin 0,5-1 %:n verran.

55. Voinko testata syntyméattéman lapseni ilman ettd oma geneettinen
tilani paljastuu?

Kylla se on mahdollista, kun tehdaan niin kutsuttu poissulkemistesti, jossa

syntymattéman lapsen geenimallia verrataan isovanhempien geenikarttaan.

56. Onko mahdollista hedelmaittéd lapsi, joka ei kanna Huntington-
geenia?
Kylla, se on mahdollista alkiodiagnostiikan avulla lapsettomuuden hoitoon
kaytettavia menetelmia soveltaen. Munasarjoja stimuloidaan hormonihoi-
doilla kypsyttamaan tavanomaisen yhden sijaan useita munasoluja, jotka
keruun jalkeen hedelmaitetddn koeputkessa. Geenitutkimus tehd@an 1-2
solun naytteestd, joka otetaan elinkykyisiksi arvioiduista alkioista. Geenitutki-
muksella pyritaan tunnistamaan normaalit geenit eli vailla Huntington-mutaa-
tiota olevat alkiot. Yksi téllainen alkio siirretaan kohtuun. Néin vanhemmilla
on mahdollisuus saada terve lapsi riippumatta siitd, kantaako isa tai diti
Huntington-geenid. Joissain maissa alkiodiagnostiikka on kuitenkin kielletty
alkiota suojelevilla laeilla.
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Hoidot

57. Onko Huntingtonin tautiin parantavaa hoitoa?

Huntingtonin tautiin ei ikava kylla talla hetkellé ole parantavaa hoitoa. Viime
vuosina tietdmys taudista on kliinisen ja perustutkimuksen ansiosta kuiten-

kin liséantynyt suuresti. Monissa meneillaan olevissa tutkimusprojekteissa
yritetaan 18ytad taudin perimmdinen aiheuttaja ja laakkeitd, jotka voisivat
estdd sairauden puhkeamisen tai hidastaa taudin etenemista. Monia lupaa-
via hoitoja on kehitteilld, ja niitd voidaan kayttaa kliinisissa tutkimuksissa
lGhitulevaisuudessa.

58. Onko Huntingtonin tautiin mitdan hoitoja?

Vaikkei Huntingtonin tautiin ole talla hetkelld mitaan parantavaa hoitoa,
jotkut hoidot auttavat taudin oireiden hallinnassa (oireelliset hoidot) ja paran-
tavat eldméanlaatua. Néma hoidot voidaan jakaa ladke- ja eiladkkeellisiin
hoitoihin. Ladkehoitoihin sisaltyvat kaikki ne ladkkeet, joita kaytetéan Hun-
tingtonin taudin oireiden hoitamiseen. Muut kuin ladkehoidot, kuten psykote-
rapia, fysioterapia, hengityslaite, puhe- ja kognitiivinen terapia, voivat myés
helpottaa seka fyysisia ettd psykologisia taudin oireita. Né&iden terapioiden
apu nakyy esimerkiksi mielialan tasapainottumisena, motoriikan, puheen,
tasapainon, nielemisen ja kévelyn parantumisena.

59. Mitké ovat Huntingtonin taudin térkeimmét hoidettavat oireet?
Kaikkein hankalimpina oireina Huntingtonin taudissa pidetaan koreaa,
bradykinesiaa, drtyisyyttd, apatiaa, masentuneisuutta, ahdistuneisuutta ja
unihairidita. Naiden oireiden laakehoidosta ollaan useaa eri mielta.

60. Mitd laakkeitd kéytetdédn Huntingtonin taudin oireita helpotta-
maan?

Joitain psykoosiladakkeitd (hermojannitysta laukaisevia laakkeitd) koreaan

ja hyperkinesiaan; masennuslaakkeitd masennukseen, apatiaan ja mui-

hin mielialahairidihin; rauhoittavia ladkkeitd ahdistukseen ja unilagkkeita

unihairidihin. Monet laakkeet kuitenkin saattavat aiheuttaa sivuvaikutuksia ja

jotkut laakkeista voivat tehda toiset laakkeet tehottomiksi. Lisaksi sama laake

voi aiheuttaa erilaisia vaikutuksia eri yksil3illa. Siten kokeneen Huntingtonin

taudin spesialistin taytyy selvittdd oikea tasapaino jokaisen henkilén kohdal-

la erikseen oireiden ja hoitojen perusteella.
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61. Kuuluuko Huntingtonin tautiin jokin tietty ruokavalio?

Runsaasti vitamiineja, koentsyymeja ja muita valmisteita (esim. kreatiini,
koentsyymi Q10 ja ethyl-EPA) sisaltavan erityisen ruokavalion hyédysta Hun-
tingtonin taudissa keskustellaan paljon, mutta sita ei ole kliinisesti todistettu.
Mydhemmissa vaiheissa painonmenetys voi tuottaa ongelmia ja talléin kalori-
pitoinen ruoka voi olla tarpeen. Lahete ravitsemusterapeutille voi olla avuksi.

Huntingtonin tauti jokapdivdisessa eldmassa

62. Mitd positiivinen testitulos tarkoittaa?

Positiivinen Huntingtonin taudin tulos voi muuttaa elamdsi monella tavalla.

Se vaikuttaa esimerkiksi paatokseesi hankkiako lapsia vai ei, tulevaisuuden
suunnitteluun, prioriteettien uudelleen miettimiseen, jne. Se saattaa myds han-
kaloittaa asuntolainan sekd sairaus- ja henkivakuutuksen hankkimista. Siksi
Huntingtonin taudin riskihenkilsita kehotetaan padttamadn pitkaaikaisesta
hoitovakuutuksesta ennen varmaa diagnoosia ja oireiden kehittymistd.

63.  Kuinka Huntingtonin tauti vaikuttaa jokapdivdiseen elaméaani?
Huntingtonin tauti vaikuttaa vahitellen kykyysi elad itsendista elamaa. Tydn,
sosiaalisen elaman ja yleisten paivittdisten toimien hoitaminen muuttuu koko
ajan vaikeammaksi. Sairauden edetessd sairastuneesta tulee riippuvaisempi
sukulaisten ja ammattihenkildstén avusta ja tuesta.

64. Voinko ajaa autoq, jos kannan Huntington-geenia?

Tama saattaa olla hyvin arka aihe. Jos on syytd epdilla, ettei kuljettaja
terveydentilansa takia kykene endd ajamaan turvallisesti, poliisi voi maara-
t@ hanet toimittamaan madraajassa ladkarin- tai erikoislagkarinlausunnon
terveysvaatimusten tayttymisestd.

65. Mitké ovat merkittévimmét negatiiviset vaikutukset jokapdivai-
seen elamddn?
Suurin osa Huntingtonin tautia sairastavista ja heidén hoitajistaan kokee
kaytaytymisen muutokset hankalampina kuin motorisen ja kognitiivisen
heikkenemisen. Tama koskee erityisesti masentuneisuutta, aloitekyvyttdmyyt-
td, ahdistuneisuutta, artyisyytta ja pakkomielteen omaisen kayttaytymista.
Myds kognitiivinen heikkeneminen saattaa muuttaa elamad suuresti. Hun-
tingtonin tauti vaikuttaa tiettyihin aivojen osiin, jotka tavallisesti vastaavat
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suunnittelusta (foimeenpanevat toiminnot) ja keskittymisestd useampaan kuin

yhteen tehtdvaan samaan aikaan (kognitiivinen joustavuus). Tautia sairasta-

vat saattavatkin ylikuormittua asioita tehdessadn tai heilla voi olla vaikeuksia
jakaa huomiota ja sopeutua muuttuviin tilanteisiin. My&s sairastuneen dinen

nukkumattomuus tai uneliaisuus pdivalla voivat vaikuttaa perhe-elamaan.

66. Onko joitain strategioita, jotka auttavat selviytymaén paremmin
Huntingtonin taudin kanssa?
Jokaisen henkilén tapa selviytyd sairaudesta on erilainen riippuen henkildstd,
taudin vaiheesta ja perhesuhteista. Huntingtonin tauti kehittyy hyvin hitaasti
ja asteittain, joten yleensd aikaa sopeutua taudin aiheuttamiin muutoksiin
on. Kayttaytymisen muuttumisen ja kognitiivisen heikkenemisen parempi
ymmdrtdminen saattaa auttaa 16ytémadn keinoja muutoksiin sopeutumisessa
ja lampiman suhteen sailyttdmisessd Huntingtonin tautia sairastavan kanssa.
Voit my&s saada tarkeda tietoa ja arvokkaita neuvoja sekd Huntingtonin
taudin spesialisteilta ettd Huntington-yhdistykselta.
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Tuki Huntingtonin tautia sairastaville

67. Kuinka saan yhteyden Euroopan Huntingtonin tauti -verkostoon?
Valitse paavalikosta Network, vasemmalta valikosta Tutkimuspaikat ja sielta
oma maasi ja kaupunkisi/lahin paikkakunta. Ldydat sieltd yhteystiedot (nimi,
osoite, sdhkoposti ja puhelinnumerot) (www.euro-hd.net/html/network/loca-
tions). Vaihtoehtoisesti voit kayttaa yhteydenottolomaketta: www.euro-hd.net/
html/network/communication/contact.

68. Kuinka pédsen spesialistin vastaanotolle?

Joko oma yleislagkarisi voi antaa sinulle lghetteen tai voit oftaa suoraan
yhteyttd neurologiin kielikoordinaattorisi kautta (www.euro-hd.net/html/net-
work/project/langcoord).

69. Onko mahdollista puhua spesialistin kanssa ilman, ettd menee
klinikalle?

Voit saada ohjeita ja tietoja my&s yhdistysten kautta. www.euro-hd.net/html/

network/locations

www.euro-hd.net/html/disease/links/hdas

Linkkeja:

med.genet@vaestoliitto.fi

www.vaestoliitto.fi/perinnollisyys/osallistu /

www.parkinson.fi

70. Kuinka voin osallistua tutkimusprojekteihin?

Euroopan Huntingtonin tauti -verkosto isanndi suurinta eurooppalaista tutki-
musta Huntingtonin taudista, REGISTRY& (www.euro-hd.net/html/registry).
REGISTRY on aktiivinen monissa tutkimuspaikoissa ympéri Eurooppaa.
Léydat sinua lahimman tutkimuspaikan valitsemalla paavalikosta Network,
vasemmalta Tutkimuspaikat, sieltd Suomi, ja ota yhteytta paikalliseen yh-
teyshenkilddn (www.euro-hd.net/html/network/locations). Vaihtoehtoisesti
voit ottaa yhteyttd kielikoordinaattoriisi, joka voi antaa sinulle tietoa oman
alueesi tutkimustoiminnasta (www.euro-hd.net/html/network/project/lan-
gcoord) tai paikalliseen yhdistykseen saadaksesi liséd tietoa tutkimukseen
osallistumisesta (www.euro-hd.net/html/disease/links/hdas). Tasta linkista
saat lisatietoa ja linkkeja Huntington-tutkimukseen: http://www.euro-hd.net/

html/disease/links.
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71.  Onko olemassa joitain tukiryhmid, jotka ovat erikoistuneet
Huntingtonin tautiin?

On olemassa monia tukiryhmid, jotka voivat auttaa Huntingtonin tautia

sairastavia henkilita ja perheitd. Suomessa toimii Huntington-yhdistys, joka

kuuluu Suomen Parkinson-liitoon. Ahvenanmaalla toimii oma Huntington-poti-

laiden tukiryhmd. Tassa linkit kolmeen tukiryhméaan:

http://www.parkinson.fi

http://www.vaestoliitto.fi

http://www.handicampen.aland.fi

www.euro-hd.net/html/disease/links/hdas
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Ensimmainen painos — maaliskuu 2009

Voit lahettaa kommenteja, ehdotuksia ja yleistd palautetta osoitteeseen
Susana.koivisto@rikshospitalet.no
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