La chorée de Huntington

origines:

la maladie de huntington est une maladie neurogénetique rare.

Cette maladie a été décrite des le Moyen Age.Mais ce n'est qu'en 1872 que le médecin, Georges Huntington (1850-1916), étudia en profondeur les caractéristiques de cette maladie.

En ce qui concerne le mot « chorée », il provient du grec khoreia qui signifie « danse ». Il a été choisi à cause des mouvements saccadés des membres que doivent subir les malades. Son origine génétique est suspectée mais n'est alors pas encore confirmée.

Transmissions:

Bien que G. Huntington examina cette maladie en 1872, il a fallut attentre 1983 pour que  des scientifiques confirment l'hypothèse de G. Huntington, c'est à dire que c'est belle est bien une maladie génétiquement transmissible. Le gène responsable a été identifié sur le bras court du chromosome n°4. 

Cette maladie est hérédiatire car selon les statistiques 95% des pesonnes touchées ont au moins un de leur parent direct également atteint.

Cela s'explique par le caractère dominant de ce gène qui se transmet donc de génération en génération. Si quelqu'un est porteur de l'allèle de la maladie, il l'exprimera d'office. La proportion d’individus atteints par la chorée d'Huntington est de 1/10 000
.

De plus cette  maladie est dite autosomique , c'est à dire que le gène défectueux se trouve un chromosome non sexuel (autosome).

Néanmoins ce n'est qu'en 1993 que des chercheurs s'apercoivent que la maladie est la cause d'une  défaillance d'un gène. Cela provoque  une répétition anormale d’une partie de l’information génétique (ADN). La protéine qu'il synthétise, nommé “ huntingtine “ est reproduit entre 37 et 86 fois. Alors que pour une personne a l'état normal ce code and est répété entre 11 et 34 fois. On ne connait pas encore la fonction exacte de cette protéine mais on a remarqué qu’elle joue un rôle essentiel au niveau des cellules neuronales.

Cette dernière est sécrétée durant des années sans que rien ne se passe ; puis à l’âge adulte (vers 30-45 ans) ces neurones commencent à mourir. C’est à ce moment que les symptômes de la maladie apparaissent. 

Symptômes:

Il y a 3 types de symptômes principaux
: 

· les troubles moteurs: la personne a du mal a se deplacer tout seul, a des mouvements maladroits, a des spasmes involontaires (cfr l'etymologie du mot Chorée ), etc.

· Les troubles cognitifs: « ensemble des fonctions par lesquelles un individu acquiert la conscience des événements et des objets de son environnement : apprentissage, mémoire, langage, pensée et raisonnement »
.

· les troubles du comportement: dépressions avec tendance suicidaire, troubles obsessionnels ( conduite violente envers sois meme ou autrui).

La maladie évolue lentement et conduit inexorablement à la mort après une vingtaine d’années. Au cours de la maladie la personne perd progressivement son autonomie car les symptômes apparaissent plus ou moins vite. La durée moyenne de la maladie est de 17 ans. Mais chaque cas reste unique. L’évolution de la maladie peut varier également avec le nombre de répétition du gène défecteux.

Diagnostic:

il existe differents types de diagnostiques. On le fait qu'apres que le patient ait eu une discussion avec son médecin traitant. Et que l'on est sur qu'il réagira, psycologiquement parlant, bien même en cas de réponse positive.

La plus simple est une prise de sang sinon on peut le faire par IRM pour vérifier l'etat du cerveau et en même temps on pratique un test psycologique.

Aussi on peut faire un test prénatal si l'on sait que au moin un des deux parents est porteur du gène. 

Traitement:

Actuellement il n'existe aucun traitement pour guérir cette maladie. Néanmoins on peut prendre en charge les differents symptome un à un grace a de nombreux médicaments. Mais ces médicament ne font que ralentir la progression de la maladie. Cela permet aux malades de rester plus autonome mais ils finiront probablement leurs vies en étant assistés.

Plusieurs recherches sont en cours. La plus prométeuse est la greffe intracérébrale de cellules foetales neuronales. Cela permettrait de limiter les effets de la maladie en reconstituant un réseau neuronal normal.
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