








BÖLÜM 3: TÜRKİYE'DE 
HUNTİNGTON HASTALIGI 

Giriş: CAG tekrar sayısı genel popülasyonda ortalama 16-
20 iken, hastalarda 36 ve daha çok CAG tekrar gözlenmektedir6. 
38 'den fazla CAG tekrar uzunluğunun, bu hastalıkta yaşa göre 
başlangıç ile ters korelasyonu mevcuttur ve çeşitli çalışmada 
tekrar sayısı miktarı yaşa göre başlangıçta varyansı %42-73 
oranında hesaplanmıştır6. HH dünya çapında rastlanmasına 
rağmen hastalık prevalansı önemli coğrafık farklılıklara sahiptir 
(Şekil 1 )6

• Ancak Türkiye' deki prevalansı halen bilinmemektedir. 
HH'nın moleküler tanı testi ülkemizde de yaygın olarak 
uygulanmasına rağmen bu konuda sınırlı sayıda yayına 
ulaşılabilmektedir8-JO. Aynca temel hastalık patogenezi ile 
ilgilill-12 ve asıl olarak gerek hasta ve yakınlan için gerekse 
tanısı ile ilgilenen sağlık personeli için yol gösterici nitelikte 
yazılmış Türkçe kaynaklar da sınırlı sayıdadır13 • Özellikle 
genetik test ile tanısı kesinleşmiş HH olanların ve aile 
yakınlarının önünü görebilmeleri için aile dayanışmalarının ve 
multidisipliner organizasyonların oluşturulması önem 
taşımaktadır. 

Materyal ve Metod: Bu çalışmada, 15 yıllık HH genetik 
tanı testi sonuçları yaş, cinsiyet ve CAG tekrar sayılarına göre 
değerlendirilıniştir. Tanı testi, PZR ve agaroz jel elektroforezi 
teknikleri ile İ.Ü. DETAE Tıbbi Tanı Laboratuvarı HH Test 
Çalışma Talimatına göre uygulanmaktadır. Büyük çoğunluğu 
İstanbul olan 20'ye yakın hastaneden bölümümüze genetik test 
için gönderilıniş hasta dosyaları taranmıştır. Buna göre, İstanbul 
Üniversitesi Deneysel Tıp Araştırma Enstitüsü Genetik Anabilirn 
Dalı'nda Ocak 2000-Haziran 2015 tarihleri arasında HH için 
genetik tanı testi uygulanan 677 hastanın dosya kayıtları 
retrospektif olarak incelendi. İstatistiksel analizler, SPSS 14.0 
yazılımı kullanılarak (Chicago, iL, USA) yapıldı. Sürekli 
değişkenler için ANOVA, T-test ve kategorikler için ise X2 
analizleri kullanıldı. Analizlerde p değeri 0.05'den az olması 
istatistiksel olarak anlamlı kabul edildi. 

Bulgular: 
Genetik tanı ile �36 CAG tekrar sayısı olan mutant allelle 

sahip olduğu belirlenen 413 HH hastasının 207'si erkek (%50.1), 
206'1 kadın (%49.9) ve ortalama yaş 46.1±13 (sınırlar; 14-86 
yıl) olarak belirlendi. Mutant allelde CAG tekrar sayısı, 
hastaların %2.7'sinde (n=ll) azalmış penetrans olan 36-39 
arasında (yaş ortalaması; 57.4±17.7 yıl), %20.8'ünde (n=86) 
>50 (yaş ortalaması; 33.7±8.8 yıl), diğer hastalarda (n=316)
40-50 arasında (yaş ortalaması; 49.1±11.8 yıl) tespit edilıniştir
(Şekil 2). HH testinde CAG tekrar sayısı 36'nın altında normal
allelleri olan vakaların 23'ünde (yaş ortalaması; 50.4±16 yıl),
27-35 (mayotik instabilitesi olan) aralığındaki mutasyona
uğrayabilir allele sahip oldukları belirlenıniştir (Şekil 2). Gruplar
arasında yapılan istatistiksel analizde (ANOVA testi) CAG
tekrar sayısı ile yaş arasında anlamlı fark bulunmuştur
(p<0.0001). Aynca, HH testinde mutanı alleli olanların %2'si
(n=8) jüvenil form (�20 yaş) olarak belirlenmiştir.

DENEYSEL TIP ARAŞTIRMA ENSTİTÜSÜ DERGİSİDİR 

Tartışma ve sonuç: 
Pozitif test sonucuna sahip HH hastalarında, CAG tekrar 

sayısı artıkça yaş ortalaması literatür ile uyumlu olarak 
azalmaktadır6,7. Pozitif test sonucuna sahip 413 Huntington 
hastasına genetik danışma önerilıniştir. Türkiye'deki Huntington 
hasta ve aileleri için Uluslararası Huntington Derneği ile 
bağlantılı lokal bir dayanışma derneği mevcutl4 olsa da daha 
aktif ve çeşitli disiplenler ile işbirliği halinde olması 
beklenmektedir. 

Sonuçta HH genetik tanı testi, HH ile benzer klinik bulgulara 
sahip diğer nörodejeneratif hastalıkların dışlanması ve hastalık 
risk değerlendirmeleri için uzun zamandan beri bölümümüzde 
uygulanmaktadır. 
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