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Boala Huntington 



ÅAfecțiune neurodegenerativă progresivă 

ÅPrevalență: 4-10 din 100.000 

ÅCauzată de expansiunea genei HD de pe cromozomul 4 

ÅTransmitere autozomal dominantă 

 Copiii unei persoane afectate sunt la risc de 50% 

ÅBărbații și femeile au șanse egale ŘŜ ŀ ƳƻǓǘŜƴƛ ƎŜƴŀ ƳƻŘƛŦƛŎŀǘŇ 
ŘŜ ƭŀ ǳƴ ǇŇǊƛƴǘŜ ŀŦŜŎǘŀǘ 

ÅPersoanele care au gena vor dezvolta boala 

ÅCei care nu moștenesc gena nu vor dezvolta boala Ǔƛ ƴǳ ƻ ǾƻǊ 
transmite copiilor lor 

ÅDiagnostic:  
ïSimptomele descrise în istoric 

ïSemne clinice la examinare 

ï Istoric familial 

ï/ƻƴŦƛǊƳŀǘ ŘŜ ǘŜǎǘŀǊŜ ƳƻƭŜŎǳƭŀǊŇ 

 



ÅCaracteristici clinice 

ïAspecte motorii  
ÅHiperkinezie (coree) 
ÅIƛǇƻƪƛƴŜȊƛŜ όōǊŀŘƛƪƛƴŜȊƛŜΣ ǊƛƎƛŘƛǘŀǘŜ κ ǎǇŀǎƳŜΣ ƳƛǓŎŇǊƛ 

voluntare afectate) 

ï5ŜǘŜǊƛƻǊŇǊƛ cognitive  
Å5ŜŦƛŎƛǘ ƞƴ ŦǳƴŎǚƛƛƭŜ ŜȄŜŎǳǘƛǾŜ όǇƭŀƴƛŦƛŎŀǊŜΣ ƎŃƴŘƛǊŜ ŀōǎǘǊŀŎǘŇΣ 
ŦƭŜȄƛōƛƭƛǘŀǘŜ ŎƻƎƴƛǘƛǾŇύ 
Å5ŜŦƛŎƛǘ ŘŜ ŀǘŜƴǚƛŜ Ǔƛ ƳŜƳƻǊƛŜ 

ïSimptome afective 
ÅDepresie 
ÅAnxietate 
ÅAgresivitate, Impulsivitate 
ÅLŘŜŀǚƛŜ ǎǳƛŎƛŘŀƭŇ 

ÅVârsta medie de debut este între 40 Ǔƛ 45 ani 

ÅDecesul apare la 15-20 ŘŜ ŀƴƛ ŘǳǇŇ ŀǇŀǊƛǚƛŀ ǇǊƛƳŜƭƻǊ ǎƛƳǇǘƻƳŜ 

 

 



ÅViața cu HD 

ïbǳ ŜȄƛǎǘŇ ǳƴ ǇŀŎƛŜƴǘ ǘƛǇƛŎ Ŏǳ I5 

ï{ǘŀǊŜŀ ǘǳǘǳǊƻǊ ƛƴŘƛǾƛȊƛƭƻǊ Ŏǳ I5 ǎŜ ŘŜǘŜǊƛƻǊŜŀȊŇ ƞƴ ǘƛƳǇ 

ïOǓƛ ǇƛŜǊŘ ƭƻŎǳƭ ŘŜ ƳǳƴŎŇΣ ƛƴŘŜǇŜƴŘŜƴǚŀ Ǔƛ ŀōƛƭƛǘŀǘŜŀ ŘŜ ŀ ǎŜ 
îngriji singuri  

ïCƻŀǊǘŜ ŘŜǎ ǎŜ ǎƛƳǘ ǎƛƴƎǳǊƛ Ǔƛ Ǉƻǘ ǾŜŘŜŀ ōƻŀƭŀ Ŏŀ ǇŜ ƻ ǇƻǾŀǊŇ 
asupra familiei  

ï5Ŝ ŎŜƭŜ Ƴŀƛ ƳǳƭǘŜ ƻǊƛ ŘŜǇƛƴŘ ŘŜ ǇŀǊǘŜƴŜǊ Ǔƛ ǎŜ ōŀȊŜŀȊŇ ǇŜ 
acesta complet 

 

ÅManagement 

ïOƴ ǇǊŜȊŜƴǘ ƴǳ ŜȄƛǎǘŇ ǘǊŀǘŀƳŜƴǘ ǇŜƴǘǊǳ I5  

ï9ȄƛǎǘŇ ǘǊŀǘŀƳŜƴǘŜ ŜŦƛŎƛŜƴǘŜ ǇŜƴǘǊǳ ǎƛƳǇǘƻƳŜƭŜ ŦǊŜŎǾŜƴǘŜ 
όŘŜǇǊŜǎƛŜ ǎŀǳ ŀƴȄƛŜǘŀǘŜΤ ƳƛǓŎŇǊƛ ƛƴǾƻƭǳƴǘŀǊŜύ 

ï{ǘǊŀǘŜƎƛƛ ǇŜƴǘǊǳ ǘǊŀǘŀƳŜƴǘŜƭŜ ǾƛƛǘƻŀǊŜ όǇǊŜǾŜƴǚƛŜΣ ǊŜǎǘŀǳǊŀǊŜΣ 
modificarea bolii) 



Clinica Huntington 
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HD TEAM  
  



Ghiduri internaționale 



Å/ŀŘǊǳ ŘŜ ƭǳŎǊǳκ ǊŜŎƻƳŀƴŘŇǊƛ 
 

Åtƻǘ Ŧƛ ŀŘŀǇǘŀǘŜ ƞƴ ŦǳƴŎǚƛŜ ŘŜ ŎƻƴǘŜȄǘ ǎŀǳ ǇŀŎƛŜƴǘ 
 

ÅDƘƛŘǳǊƛƭŜ ƛƴǘŜǊƴŀǚƛƻƴŀƭŜ ǇŜƴǘǊǳ I5 
ïwŜŀƭƛȊŀǘŜ ŘŜ ŎƻƳǳƴƛǘŀǘŜŀ ƳŜŘƛŎŀƭŇ ƞƳǇǊŜǳƴŇ Ŏǳ 
ƻǊƎŀƴƛȊŀǚƛƛƭŜ ǇŜƴǘǊǳ ǇŀŎƛŜƴǚƛ 
ï{ǇǊƛƧƛƴŇ ǎǇŜŎƛŀƭƛǓǘƛƛΣ ŦŀƳƛƭƛƛƭŜΣ ŎƻƳƛǎƛƛƭŜ ŘŜ ŜǘƛŎŇ ƞƴ 
ǊŜȊƻƭǾŀǊŜŀ ŘƛŦƛŎǳƭǘŇǚƛƭƻǊ ƭŜƎŀǘŜ ŘŜ ǘŜǎǘŀǊŜŀ ƎŜƴŜǘƛŎŇ 
ïOƴŎǳǊŀƧŜŀȊŇ ŘŜŎƛȊƛŀ ƛƴŦƻǊƳŀǘŇ Ǔƛ ǇǊƻǘŜƧŜŀȊŇ ŘǊŜǇǘǳǊƛƭŜ 
ǇŀŎƛŜƴǚƛƭƻǊ 
ïaƻŘŜƭ ǇŜƴǘǊǳ ŀƭǘŜ ōƻƭƛ ƎŜƴŜǘƛŎŜ Ŏǳ ǘŜǎǘŀǊŜ ǇǊŜŘƛŎǘƛǾŇ 
ŘƛǎǇƻƴƛōƛƭŇ 

 

Ghiduri internaționale 



Å Ședința 1: sesiune de introducere 
ï LƴŦƻǊƳŀǚƛƛ ƎŜƴŜǊŀƭŜΥ ƳŀƴƛŦŜǎǘŇǊƛ ŎƭƛƴƛŎŜΣ ƛƳǇƭƛŎŀǚƛƛ ǎƻŎƛŀƭŜ Ǔƛ ǇǎƛƘƻƭƻƎƛŎŜΣ ŀǎǇŜŎǘŜ ƎŜƴŜǘƛŎŜΣ ƻǊƎŀƴƛȊŀǚƛƛ 
ǇŜƴǘǊǳ ǇŀŎƛŜƴǚƛΣ ŎƻƴǎƛƭƛŜǊŜ  

ï Discutarea istoricului familial 
 

Å Ședința 2: prima sesiune pre-test 
ï LƴŦƻǊƳŀǚƛƛ ŘŜǎǇǊŜ ǘŜǎǘŀǊŜΣ ǾŃǊǎǘŀ ŘŜ ŘŜōǳǘΣ ǎƛƳǇǘƻƳŜΣ ǎŜǾŜǊƛǘŀǘŜΣ ǇǊƻƎǊŜǎƛŀ ōƻƭƛƛ 
ï 5ƛǎŎǳǘŀǊŜ ŀ ŎƻƴǎŜŎƛƴǚŜƭƻǊ ǘŜǎǘŇǊƛƛΥ ǇŜǊǎƻƴŀƭŜΣ ǇŀǊǘŜƴŜǊΣ ŎƻǇƛƛΣ ǇŇǊƛƴǚƛΣ ŀƭǚƛ ƳŜƳōǊƛ ŀƛ ŦŀƳƛƭƛŜƛ 
 

Å Ședința 3: a doua sesiune pre-test 
ï 5ƛǎŎǳǘŀǊŜŀ ǎŜƳƴƛŦƛŎŀǚƛŜƛ ǘƛǇǳǊƛƭƻǊ ŘŜ ǊŜȊǳƭǘŀǘŜ 
ï Adaptarea la diferite rezultate  
ï tŜǊǎƻŀƴŇ ŘŜ ǎǇǊƛƧƛƴ 
 

Å Ședința 4: sesiune pentru rezultate 
ï /ƻƴǎƛƭƛŜǊŜ ǇŜƴǘǊǳ ƛƳǇƭƛŎŀǚƛƛƭŜ ǊŜȊǳƭǘŀǘŜƭƻǊ 
ï tŜǊǎƻŀƴŇ ŘŜ ǎǇǊƛƧƛƴ 
 

Å Follow up  
ï Indiferent de rezultat  
ï [ŀ ŎŃǘŜǾŀ ǎŇǇǘŇƳŃƴƛ ŘǳǇŇ ǇǊƛƳƛǊŜŀ ǊŜȊǳƭǘŀǘŜƭƻǊΣ ŦǊŜŎǾŜƴǚŀ ƞƴ ŦǳƴŎǚƛŜ ŘŜ ƴŜǾƻƛŜ 
ï CŀǚŇ ƞƴ ŦŀǚŇκǘŜƭŜŦƻƴƛŎ 
 

Å La nevoie 
ï 9ǾŀƭǳŀǊŜ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛŎŇ  
ï 9ǾŀƭǳŀǊŜ ǇǎƛƘƻƭƻƎƛŎŇκǇǎƛƘƛŀǘǊƛŎŇ 

Testarea predictivă pentru Boala Huntington 



Clinica HD 
 

Å[ǳƴŀǊŇ 
 

ÅLƴǘŜǊŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀǊŇ  
 

Å9ǾŀƭǳŀǊŜ ŎƻƴŦƻǊƳ ƎƘƛŘǳǊƛƭƻǊ ƛƴǘŜǊƴŀǚƛƻƴŀƭŜ 
ï9ȄŀƳƛƴŀǊŜ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛŎŇ 
ï9ǾŀƭǳŀǊŜ ŎƻƎƴƛǘƛǾŇ 
ï9ǾŀƭǳŀǊŜ ǇǎƛƘƛŀǘǊƛŎŇ 
ï¢ŜǎǘŀǊŜ ƎŜƴŜǘƛŎŇ 

 

Å¢ǊŀǘŀƳŜƴǘ ƳŜŘƛŎŀƭ Ǔƛ ŎƻƴǎƛƭƛŜǊŜ ƎŜƴŜǘƛŎŇ όƎǊŀǘǳƛǘύ 
 

ÅFeedback constant de la colegi din alte centre 
ƛƴǘŜǊƴŀǚƛƻƴŀƭŜ 

 

 



Å Activități administrative 
ï !ǎƻŎƛŀǚƛŀ ǇŜƴǘǊǳ .ƻŀƭŀ IǳƴǘƛƴƎǘƻƴ Řƛƴ wƻƳŃƴƛŀ 
ï /ƻƴǘŀŎǘ Ŏǳ ǇǊƻŦŜǎƛƻƴƛǓǘƛ 
ï LŘŜƴǘƛŦƛŎŀǊŜŀ ǇŀŎƛŜƴǚƛƭƻǊ 
 

Å Activități de conștientizare 
ï Traducerea de ƳŀǘŜǊƛŀƭŜ ŜŘǳŎŀǚƛƻƴŀƭŜΣ ōǊƻǓǳǊƛΣ ǎƛǘŜ-uri 
ï Prelegeri 
ï tǳōƭƛŎŀǚƛƛ 
 

Å Dezvoltarea serviciului 
ï άLƴŦǊŀǎǘǊǳŎǘǳǊŇέ  
ï [ƻƎƛǎǘƛŎŇ όŜǾŀƭǳŀǊŜ ǇǎƛƘƛŀǘǊƛŎŇΣ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛŎŇΣ ǘŜǎǘŀǊŜ ƎŜƴŜǘƛŎŇύ 
ï Persoanele implicate 
ï Colaborarea cu alte departamente 
ï wŜƎƛǎǘǊǳƭ bŀǚƛƻƴŀƭ ǇŜƴǘǊǳ .ƻŀƭŀ IǳƴǘƛƴƎǘƻƴ 
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Registrul Național pentru Boala Huntington 

ÅPot participa persoane din toată România 
ïpersoane afectate 

ïpersoane aflate la risc 

ïpersoane asimptomatice 

ïmembri ai familiei 
 

Å/ǳƳ ƴŜ ǇǳǘŜǚƛ ǎǇǊƛƧƛƴƛΥ 
ï5ŀŎŇ ŀǾŜǚƛ rude sau prieteni care se confruntă cu boala Huntington le 
ǇǳǘŜǚƛ ǎǇǳƴŜ ŘŜǎǇǊŜ ŀŎǘƛǾƛǘŀǘŜŀ ƴƻŀǎǘǊŇ 

ï5ŀŎŇ ŀǾŜǚƛ colegi sau colaboratori Řƛƴ ƎŜƴŜǘƛŎŇΣ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛŜΣ ǇǎƛƘƛŀǘǊƛŜ ǎŀǳ 
ƳŜŘƛŎƛƴŇ ƎŜƴŜǊŀƭŇ ŎŀǊŜ ŀǊ ǇǳǘŜŀ ŀǾŜŀ ǇŀŎƛŜƴǚƛ Ŏǳ ōƻŀƭŀ IǳƴǘƛƴƎǘƻƴΣ ƭŜ 
ǇǳǘŜǚƛ ǘǊŀƴǎƳƛǘŜ ǎŇ ƛŀ ƭŜƎŇǘǳǊŀ Ŏǳ ƴƻƛ 

 

ÅContact: RegistrulHuntington@gmail.com 

mailto:RegistrulHuntington@gmail.com


Proiecte viitoare 



Vă mulțumim! 
 
RegistrulHuntington@gmail.com 
 


