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Primele simptome apar în jurul vârstei de 35-
45 de ani. Debutul anterior vârstei de 20 de 
ani (varianta Westphal) se caracterizează prin 
akinezie, lentoare în mișcări, crize epileptice, 
tremor la mișcările active și mioclonii. După 
vârsta de 70 de ani sau înainte de vârsta de  
10 ani, BH apare doar în mod excepțional. 
Nevoia de îngrijire permanentă apare după o 
evoluție de 10-15 ani a bolii. 

�� Simptome 

Debut. În funcție de vârstă, în cazul manifes-
tărilor precoce, hiperkineziile coreice sunt 
mai puțin exprimate decât akinezia și tulbu-
rările cognitive. Viceversa apare atunci când 
debutul simptomelor este tardiv. Tulburările 
de comportament precum depresia, riscul 
crescut de suicid, suspiciozitatea, tendința de 
a critica mereu, iritabilitatea, impulsivitatea, 
hiperreactivitatea emoțională, agresivitatea, 
igiena precară, abulia sau agresiunea sexuală 
îngreunează interacțiunea socială și familială, 
respectiv apare riscul săvârșirii de fapte pe-
nale. Pacienții prezintă o lentoare în gândire, 
le scade rezistența la efort, apar tulburări de 
concentrare și de memorie. Dificultățile în 
desfășurarea activităților profesionale și cas-
nice devin evidente. Coreea (pag. 140; tabelul 
97, pag. 476) poate fi inițial interpretată ero-
nat drept agitație „nervoasă”. Chiar și atunci 
când este foarte intensă, încetează în timpul 
somnului. Se pot asocia akinezia, distonia sau 
reducerea mișcărilor voluntare motorii. Mer-
sul este afectat de reducerea controlului echi-
librului și a celui postural. Frecvent apar în ca-
drul consultului clinic tulburări ale motilității 
oculare.
Stadiu intermediar. Simptomele de demență 
apar preponderent împreună cu o scădere a 
dispoziției. Tulburările motorii coreice, disto-
nice și akinetice sunt de obicei generalizate. 
Căderile sunt frecvente. 
Stadiul tardiv. Se caracterizează prin cașexie 
cu atrofie musculară (musculatura interosoa-
să a mâinilor) și scădere în greutate în ciuda 
unui aport caloric suficient. Hiperkineziile co-
reice sunt înlocuite de simptomele akinetice. 

Activitatea motorie este sever afectată. 
Incontinența urinară nu este neobișnuită. Ne-
cesită îngrijire permanentă. 

�� Patogeneză 

Pe lângă atrofia cerebrală generalizată, apa-
re și o atrofie a striatului dorsal (pag. 76). 
Din punct de vedere neurochimic există un 
deficit de acid gama-aminobutiric (GABA) 
și a enzimei de sinteză a acestuia, glutamat 
decarboxilaza. BH se transmite autosomal 
dominant cu penetrabilitate completă, adică 
toți purtătorii genei sunt simptomatici, dar 
intensitatea simptomelor diferă. Gena (IT15) 
se află la capătul brațului scurt al cromozomu-
lui 4 (4p16.3). La acel nivel se găsesc repetări 
ale secvenței de trei nucleotide CAG (codifi-
că glutamina, pag. 66; normal 11-34, în BH > 
40). În cazul transmiterii paterne debutul bolii 
este mai precoce (→ anticipare = debut tot 
mai precoce de la o generație la alta), iar în 
cazul transmiterii materne este nemodificat. 
Produsul codificat de genă se numește hun-
tingtină. Acțiunea patologică a acesteia nu 
a fost identificată încă. Din punct de vedere 
fiziopatologic se crede că ar accentua stimu-
larea receptorilor pentru glutamat (receptori 
NMDA), ce duce la modificări neurodegene-
rative exotoxice. Testarea genetică a celulelor 
sanguine permite diagnosticarea anterior de-
butului clinic. Consecințele psihice și sociale, 
ce decurg din rezultatul eventual pozitiv al 
testului genetic trebuie discutate cu pacientul 
anterior efectuării testului.

Acantocitoza
Această entitate reunește diverse tulburări 
motorii (coree, ticuri, distonie), în cadrul 
prezenței eritrocitelor cu prelungiri ascuțite 
(acantocite) pe frotiul cu sânge proaspăt  
(> 3%). O astfel de constelație apare în boa-
la HDL2 autosomal dominantă (= Huntington 
disease-like 2; repeat expansion in junc-
tophillin-3-Gen), sindromul McLeod (miopatie 
recesivă x-linkată, coree; lipsește proteina 
precursoare Kell) și în coreea cu acantocitoză 
(autosomal recesivă; diskinezii orofaciale, po-
lineuropatie). 

Boala Huntington (BH)
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Acantocitoză

acantocite
eritrocite normale

Boala Huntington
(stânga - funţionarea normală, dreapta - disfuncţii în BH)

abrevieri
GL: glutamat
Ach: acetilcolină
DA: dopamină
GABA: acid gama-
aminobutiric

abrevieri
NC: nucleul caudat
GPe: globul palid extern
GPi: globul palid intern
STN: nucleul subtalamic

activitate  
(comunicare nigro-

striatală directă)

putamen

nucleul talamic
ventrolateral

activitatea căilor talamo-
corticale (hiperkinezii)

talamus

tulburări de comportament

coree

demenţă

nevoia de îngrijire

cromozomul 4

sinapsă
glutamatergică

vezicule cu
glutamat

influx accentuat de Ca2+

locul de
legare pe
receptor

receptor NMDA

Stimularea receptorilor
pentru glutamat

Boala Huntington (BH)
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Afecțiuni cerebeloase dobândite

Manifestare Etiologie Caracteristici/particularități
Acută (min. 
sau ore)

yy Infecțioasă1 yy Infecții virale: varicela-zoster, Epstein-Barr, rubeolă, oreion, parainfluenza, 
echo, Coxsackie, citomegalovirus, FSME, herpes simplex, copii > adulți, 
formă atipică: sindromul opsoclonus2-mioclonus-ataxie

yy Abces 
yy Sindromul Fisher (ataxie, oftalmoplegie, areflexie; pag. 492)

yy Vasculară yy Infarct/hemoragie cerebeloasă, domină sindroamele de trunchi cerebral 
(pag. 168). Complicațiile sunt posibile mai ales la debut și necesită măsuri 
imediate (pag. 234)

yy Toxică yy Alcool, barbiturice, fenitoină, litiu
Subacută (zile 
sau săpt.)

yy Tumorală3 yy Cefalee occipitală (iradiere frontală, în ceafă, în umeri), vărsături repetate, 
redoarea cefei, vertij, ataxia trunchiului, posibil hidrocefalie obstructivă

yy Paraneopla-
zică4

yy Simptomele cerebeloase preced deseori cu luni (chiar ani) descoperirea 
unei tumori. Evidențierea de anticorpi antineuronali în ser și (în cazul 
pierderilor neuronale) în LCR

yy Toxică yy Alcool
yy Medicamente: fenitoină/alte antiepileptice, litiu, 5-fluorouracil, citozinarabinozid
yy Metale grele: mercur, taliu, plumb
yy Solvenți: toluen, tetraclorură de carbon

yy Fizică yy Hipoxie, insolație, hipertermie
Cronică (luni 
sau ani)

yy Infecțioasă yy Panencefalită subacută sclerozantă (PESS: de obicei la copii și tineri la cca. 
10 ani de la infecția rujeolică, debutează cu tulburări de comportament, 
demență, ataxie, mioclonii, distonie și epilepsie)

yy Boala Creutzfeldt-Jakob (pag. 290)
yy Vasculară yy Sideroză superficială a SNC5 (simptome: ataxie lent progresivă, tulburări 

auditive/surditate, dizartrie, semne piramidale, disfuncții ale vezicii 
urinare)

yy Metabolică yy Hipotiroidism
yy Sindrom de malabsorbție (deficit de vitamină E), deficit de vitamină B1 
(acut → encefalopatie Wernicke)

yy Boala Refsum6 (↑nivelului seric de acid fitanic, pag. 370)
yy Boala Wilson6 (ataxie, tremor, dizartrofonie, disfagie, distonie, tulburări de 
comportament, pag. 331)

yy Boală mitocondrială (pag. 376)
Intermitentă yy Metabolică6 yy Tulburări metabolice ereditare la sugari, copii și tineri (vezi și pag. 328, 479)

yy Tulburări ale metabolismului aminoacizilor (hiperamoniemie, sindromul 
Hartnup, boala urinei cu miros de sirop de arțar)

yy Tezaurismoze (leucodistrofie metacromatică, lipofuscinoza ceroidă neuro-
nală, sialidoza, gangliozidoza GM2)

1selecție: numeroase boli pot declanșa ataxie și simptome de encefalomielită, 2salve foarte frecvente de sacade în 
direcțiile privirii, absența intervalului între sacade, 3pag. 318; astrocitom cerebelos, meduloblastom, ependimom, 
hemangioblastom (sindrom von-Hippel-Lindau), meningiom (în unghiul pontocerebelos), metastaze (carcinom 
pulmonar/mamar, melanom), 4anticorpi (pag. 483): anti-Hu, anti-Yo, anti-CV2, anti-Ma2, 5depuneri leptomenin-
geale de hemosiderină (cerebral, cerebelos, spinal), localizarea sursei hemoragiei (ex. angiom, oligodendrogliom, 
ependimom de coadă de cal, postintervenție neurochirurgicală) se reușește rareori. evidențiere: IRM (hipointensi-
tate în T2), LCR (xantocromie, siderofagi) 6ereditară, menționată din motive de diagnostic diferențial

�� Ataxii cerebeloase idiopatice (ACI)

Din această categorie fac parte afecțiunile cerebe-
loase non-genetice, fără cauză cunoscută și cu debut 

la adulți. Vârsta la debut > 25 de ani. Există 2 forme: 
simptomatologie pur cerebeloasă și atrofie multisis-
temică (pag. 302).

Afecțiuni cerebeloase
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Sindrom cerebelos intermitent

infecţios

Sindrom cerebelos cronic

Sindrom cerebelos subacut

Sindrom cerebelos acut

 vascular

toxicitate medicamentoasă

toxicitate etanolică

fizică (ex. hipertermie)

infecţios

tumoral, paraneoplazic

vascular

metabolic
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