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Zusammenfassung: Chorea Huntington (HD) ist eine autosomal-
dominat vererbte, neurodegenerative Erkrankung mit einer Inzidenz
von 6–12 Betroffenen/100.000 Personen in Österreich. Die Krankheit
wurde im Jahre 1841 erstmals beschrieben, benannt wurde sie 1872
nach dem amerikanischen Nervenarzt George Huntington. Die Ursa-
che der Chorea Huntington ist eine Mutation im Huntingtin-Gen auf
dem kurzen Arm des Chromosoms 4, bei der es durch das veränderte
Huntingtin zu einer vermehrten Apoptose von Nervenzellen, vor allem
im Striatums, kommt. Chorea Huntington besteht aus einer Symptom-
trias und zeigt neurologische Ausfälle (Chorea, Dystonie, Augenmotili-
tätsstörungen, Gangstörungen, Störungen der Feinmotorik,…), psy-
chiatrische Symptome (Depressionen, Wahnvorstellungen, Verände-
rungen der Persönlichkeit bis hin zu Selbstmordversuchen) und eine
subkortikale Demenz. Eine kausale Therapie der Chorea Huntington
existiert bisher nicht. Eine symptomatische Behandlung der Chorea
Huntington ist nur begrenzt möglich, zur Therapie der Bewegungs-
störungen und der psychiatrischen Symptome haben sich die neuen
atypischen Neuroleptika als hilfreich erwiesen. Das Voranschreiten der
Erkrankung ist damit jedoch nicht zu verhindern.

Schlüsselwörter: Chorea Huntington, Demenz, Genmutation, Depres-
sion, Chorea 

Huntington’s disease – ethiology, clinical symptoms and therapy

Summary: Huntington’s disease (HD) is a relentlessly progressive, in-
curable autosomal dominant neurodegenerative disorder caused by
an expansion of a CAG trinucleotide repeat on chromosome 4 coding
for the proteine “huntingtin”. This “wrong proteine” leads to selective
neuronal loss and gliosis in restricted brain regions, i.e. in the striatum
and cortex. Huntington’s disease was described first in the year 1841
and was named after the american physician George Huntington in
1872. The disease is characterized clinically by an increasingly severe
motor impairment (chorea, dystonia, problems with fine motor tasks,
eye movement and statics and gait,…), cognitive decline (subcortical
dementia), and psychiatric symptoms (depression, changes of perso-
nality, delusions, suicide attemps,…). HD is universally fatal, with a
mean survival following onset of 15-20 years. Despite significant
advances in understanding the mechanistic pathways mediating pro-
gression of HD, effective pharmacotherapy remains elusive.

Keywords: Huntington’s disease, dementia, gene mutation, depres-
sion, chorea

EINLEITUNG
Chorea Huntington (englisch Huntington’s Disease, HD) ist eine
autosomal-dominant vererbte Erkrankung mit einer Inzidenz
von 6–12 Betroffenen/100.000 Personen in Westeuropa und

Nordamerika. In Österreich wird die Zahl der Chorea Huntington
-Erkrankten auf 500–1000 geschätzt, in Deutschland gibt es
6000–10.000 Chorea Huntington-Betroffene und weitere 50 000,
die das Risiko tragen, die Krankheitsanlage geerbt zu haben. Die
Chorea Huntington, auch Veitstanz genannt, gehört damit – trotz
der niedrigen Inzidenz – zu den häufigsten genetisch bedingten
neurologischen Erkrankungen. Das seltene Auftreten der Erkran-
kung bringt es mit sich, dass die meisten Ärzte diese Krankheit
nur aus dem Lehrbuch kennen und nicht über genaue Details
oder neue Behandlungsmethoden informiert sind. Bevor Patien-
ten an einem für Chorea Huntington spezialisierten Zentrum
landen haben sie meistens eine Odyssee zwischen verschiede-
nen Neurologien und Psychiatrien hinter sich, meistens ohne die
richtige Diagnose und ohne adäquate Therapie.

Diese Überblicksarbeit soll Ärzten und Angehörigen ande-
rer medizinischen Berufe helfen, einen Einblick in dieses sehr
spezielle Themengebiet zu bekommen und eine seltene Krank-
heit, deren Klinik und Therapie besser zu verstehen lernen.

GESCHICHTE DER CHOREA HUNTINGTON
Der Name Chorea (griech. Choreia = Tanz) rührt von den für die
Erkrankung typischen Symptomen, wie unkontrollierbare,
überschießende Bewegungen, ein torkelnder Gang oder Gri-
massieren des Gesichts, her. Die alte Bezeichnung Veitstanz für
diese Krankheit ist eine Lehnübersetzung des mittellateini-
schen Begriffs Chorea Sancti Viti. Ursprünglich war Veitstanz
die Bezeichnung für die Tanzwut, zu deren Heilung man im 
14. Jahrhundert nach der Veitskapelle bei Ulm wallfahrtete
(Harper and Morris 1996). Bei der Chorea Huntington leiden
die Patienten an unkontrollierbaren, schleudernden Bewegun-
gen, die an einen Tanz erinnern können.

Die Chorea Huntington wurde von C.O. Waters im Jahre
1841 als erstes beschrieben (Harper and Morris 1996). Benannt
wurde sie nach dem amerikanischen Nervenarzt George Hun-
tington aus Ohio, der 1872 erkannte, dass es sich bei dieser
Erkrankung um eine Erbkrankheit handelt und sie von der
Chorea minor, der Folge einer Streptokokkeninfektion, ab-
grenzte (Huntington 1872). Heute werden mit Chorea plötzlich
einsetzende, vielgestaltige unwillkürliche Bewegungen ver-
schiedener Muskeln, besonders der distalen Extremitäten be-
zeichnet, die bei verschiedenen Erkrankungen, wie der Chorea
minor Sydenham oder der  Chorea gravidarum auftreten kön-
nen. Nachdem 1983 das auslösende Gen der Chorea Hunting-
ton in einer Region des kurzen Arms des Chromosoms 4 lokali-
siert wurde (Gusella, Wexler et al. 1983), dauerte es noch zehn
Jahre, bis 1993 exakt das verantwortliche Gen identifiziert
werden konnte (Huntington’s Disease Collaborative Research
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Group 1993). Erst seit diesem Zeitpunkt sind eine genetische
Testung von erkrankten Personen und eine prädiktive Testung
von gefährdeten Angehörigen möglich.

ÄTIOLOGIE
Die Ursache der Chorea Huntington ist eine Mutation im Hun-
tingtin-Gen auf dem kurzen Arm des Chromosoms 4. Bei der
Mutation handelt es sich um Vermehrung der Repeats des
Basen-Tripletts CAG (Cytosin-Adenosin-Guanin), das die Ami-
nosäure Glutamin codiert (Huntington’s Disease Collaborative
Research Group 1993). Bei Gesunden wiederholt sich das CAG-
Codon 10 bis 30 mal, bei einer Verlängerung von über 37
kommt es zur Manifestation der Chorea Huntington, dazwi-
schen liegt eine Grauzone. Die Repeat-Expansion im codieren-
den Bereich des Gens führt zur Bildung von langen Polygluta-
minen. Durch den Einbau einer zu langen Glutaminkette in das
Protein Huntingtin erfolgt eine Stukturumwandlung in eine
Amyloidstruktur, dieses Amyloid lagert sich ubiquitär in Ner-
venzellen an und leitet eine Apoptose ein.

Die Apoptose häuft sich in bestimmten Hirnregionen; vor
allem im Striatum und dem Nucleus caudatus zeigt sich ein
50–60%iger Volumenverlust, auch andere Teilen der Basalgang-
lien zeigen starke Atrophiezeihen. Der zerebrale Kortex weist
eine Atrophie zwischen 10 und 55% auf, bedingt vor allem
durch eine kortikale Atrophie und eine Atrophie der benach-
barten weißen Substanz (Tellez-Nagler, Johnson et al. 1973).
Geringere Atrophiezeichen zeigen Hippocampus (de la Monte,
Vonsattel et al. 1988), Cerebellum (Hattori, Takao et al. 1984)
und Thalamus (Schmitz, Rub et al. 1999). Der genaue neuro-
pathologische Hergang der Zerstörung der Nervenzellen ist
noch nicht geklärt.

Gesundes Huntingtin wird beim nicht betroffenen Menschen
in vielen zerebralen Bereichen gefunden, wie in Pyramiden-
zellen des Kortex, zerebellären Purkinjezellen und großen stria-
talen Interneuronen. Es besteht eine Korrelation zwischen der
Anzahl der CAG-Repeats und dem Beginn und der Schwere
der Erkrankung, je mehr Repeats vorliegen, desto früher ist mit
dem Ausbruch der Erkrankung zu rechnen und desto ungüns-
tiger ist die Prognose (Gusella and MacDonald 1994).

Bei der Vererbung eines verlängerten CAG-Repeats durch
die weibliche Keimbahn kommt es zu keiner oder lediglich
einer geringen weiteren Verlängerung der Repeats. Dagegen
erfolgt bei der Vererbung durch die männliche Keimbahn
häufig eine Zunahme der Repeat-Expansion mit einem daraus
resultierenden früheren Krankheitsbeginn und einer schwere-
ren klinischen Manifestation (Antizipation) bei den betroffe-
nen Nachkommen (Ranen, Stine et al. 1995). Der Grund dürfte
die instabile männliche Spermatogenese sein. Auch bei der
kindlichen Form der Chorea Huntington, der Westphal-Vari-
ante, bei der Kinder bereits im Vorschulalter eine Chorea Hun-
tington entwickeln, ist nahezu immer der Vater der Überträger
und es zeigt sich von Vater zu Kind eine deutliche Verlänge-
rung des CAG-Tripletts. Fast alle Erkrankungsfälle der Chorea
Huntington beruhen auf einer von einem Elternteil ererbten
Mutation. Sehr selten, nur in etwa 3% der Erkrankungsfälle, tritt
eine Neumutation auf.

KLINIK
Im mittleren Erwachsenenalter, zwischen dem 35. und 45.
Lebensjahr, liegt bei den meisten Betroffenen der Krankheits-
beginn, bei 10% erfolgt der Krankheitsausbruch bereits vor
dem 20. Lebensjahr (juvenile Chorea Huntington), bei weiteren
10% nach dem 55. Lebensjahr. Die Chorea Huntington nimmt
einen über 5-20 Jahre dauernden, schicksalhaften Verlauf.

Die Klinik der Chorea Huntington besteht aus einer Symp-
tomtrias und zeigt, neben den bekannten neurologischen
Ausfällen, psychiatrische Symptome und eine subkortikale
Demenz. In unterschiedlichem Maße treten, oft schon vor den
motorischen Störungen, geistige und besonders vielgestaltige
psychische Veränderungen auf.

Neurologische Symptome
Bei den meisten Erkrankten unterscheiden sich die Symptome
im Früh- und Spätstadium der Erkrankung stark, oft ändern sie
sich innerhalb kurzer Zeit. Die Erkrankung beginnt meist mit
einer Bewegungsunruhe der Extremitäten, des Kopfes sowie
des Rumpfes. Diese Unruhe steigert sich zu choreatischen
Hyperkinesien, plötzlich einsetzenden, unwillkürlichen Bewe-
gungen verschiedener Muskeln, wodurch die Willkürbewegun-
gen unterbrochen werden. Meistens versuchen die Betroffe-
nen zunächst, die choreatischen Bewegungen zu verbergen,
indem sie diese in willkürliche Bewegungsabläufe einbauen,
z.B. lecken sie sich nach dem unwillkürlichen Herausstrecken
der Zunge die Lippen oder streichen sich nach einer einschie-
ßenden Beugebewegung des Armes über das Haar (Quarrell
and Harper 1996). Zunehmend können die Muskelbewegun-
gen aber nicht mehr kaschiert werden. Beim Vollbild der Er-
krankung kommt es zum plötzlichen Grimassieren und zu
schleudernden Bewegungen von Armen und Beinen. Spre-
chen und Schlucken fallen zunehmend schwer (Dysarthropho-
nie und Dysphagie). Die Chorea kann sich durch seelische und
körperliche Belastung verstärken. Obwohl die unkontrollierten
Bewegungen im Schlaf aufhören, nehmen sie bei Ermüdung
eher zu.

Die anfangs choreatischen Hyperkinesien wandeln sich mit
zunehmendem Krankheitsverlauf in eine Bradykinesie um, also
in eine Verlangsamung der Bewegungsanläufe. Durch Erhö-
hung des Muskeltonus bilden sich schmerzhafte Fehlkönnen
aus, in denen die Patienten minuten- bis stundenlang verhar-
ren können. Anstelle des anfänglichen Grimassierens tritt nach
längerem Krankheitsverlauf der Mutismus, d.h. der Patient ist
nicht mehr in der Lage, durch Mimik, Gestik und Sprache zu
reagieren. Die Bewegungsstörungen sind in der Regel (wie die
subkortikale Demenz) progredient, obwohl vereinzelt eine
Reversibilität beobachtet werden konnte (Bonelli, Koltringer 
et al. 1998). Das Schlucken und Atmen fällt den Patienten
immer schwerer und kann zu lebensbedrohlichen Kompli-
kationen führen.

Komplikationen ergeben sich aus der gestörten Koordi-
nation der Muskelbewegung. Infolge der Schluck- und Atem-
störungen kann es zu Verschlucken, Aspiration oder Atem-
insuffizienz kommen. Die Chorea Huntington führt mit fort-
schreitendem Verlauf zum vorzeitigen Tod, 15 Jahre nach dem
Auftreten der ersten Symptome lebt nur noch etwa ein Drittel
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der Patienten. Es sind aber auch Krankheitsverläufe von über
40 Jahren möglich. Die häufigsten Todesursachen dabei sind
Ateminsuffizienz und Aspirationspneumonien durch die Dys-
phagie.

Psyche
Psychiatrische Symptome der Chorea Huntington werden in
Lehrbüchern meist nur nebenbei angeführt, doch bei einer
Befragung der Patienten und der Angehörigen zeigt sich, dass
psychiatrische Probleme der Patienten weitreichendere Kon-
sequenzen haben als motorische Ausfälle. Im Laufe der Erkran-
kung erleben die meisten Patienten eine Vielzahl an psychia-
trischen Diagnosen, begonnen mit Depressionen bis zu Wahn-
vorstellungen und Persönlichkeitsveränderungen. Motorische
Ausfälle werden von Patienten oft negiert und nicht als
schlimm wahrgenommen, da diese zwar zu einer funktionellen
Beeinträchtigung führen, aber mit Hilfsmitteln und Therapien
wieder ausgeglichen werden können. Psychiatrische Probleme
belasten den Patienten, seine Angehörigen und die pflegen-
den Personen emotional sehr, der Patient wird von seiner
Umwelt nicht mehr als der Mensch wahrgenommen, der er
einmal war.

Zu den ersten Erscheinungen eines psychischen Abbaus ge-
hören ein unbedachtes und impulsives Verhalten sowie eine
Enthemmung in zwischenmenschlichen Beziehungen (siehe
auch Demenz). Aufgrund der mangelhaften Kontrolle über die
Muskulatur, zum Beispiel beim Grimassieren des Gesichtes,
kann der falsche Eindruck eines bereits fortgeschrittenen
Persönlichkeitsverlustes entstehen, was bei den Patienten
Resignation und Depressionen hervorruft (Naarding, Kremer et
al. 2001). Man führt die relativ hohe Suizidrate unter den Hun-
tington-Patienten nicht nur auf die extrem schlechte Prognose
sondern auch auf diesen Zusammenhang zurück (Schoenfeld,
Myers et al. 1984; Farrer 1986; Kessler 1987; Di Maio, Squitieri 
et al. 1993; Lipe, Schultz et al. 1993).

Mögliche frühe psychische Veränderungen im Bereich der
Stimmung sind Affektlabilität, Reizbarkeit, plötzlich auftre-
tende aggressive oder depressive Verstimmung, aber auch
Euphorie und Gleichgültigkeit. Im Bereich der Steuerung des
Triebausdrucks zeigen sich gesteigerte Triebhaftigkeit mit Be-
einträchtigung der Steuerungsfähigkeit, Haltlosigkeit, Affekt-
inkontinenz, Impulshandlungen; auf der anderen Seite Mangel
an Spannkraft, Antriebslosigkeit, Apathie.

Die häufige depressive Stimmungslage der Patienten geht
mit einer relativ hohen Selbstmordrate einher (Rosenblatt and
Leroi 2000; Anderson and Marder 2001; Berrios, Wagle et al.
2001; Paulsen, Ready et al. 2001), oft ziehen diese Patienten in
einem klaren Augenblick Bilanz über ihr Leben und die Zu-
kunft. Häufig werden die Betroffenen schon früh erwerbs- oder
berufsunfähig, da sie den geistigen und körperlichen Anfor-
derungen nicht mehr gerecht werden. Eine ausgeprägte An-
triebsschwäche ist eine typische Begleiterscheinung. Darüber
hinaus muss man die Veränderungen auch im systemischen
Zusammenhang sehen. Eine Abgrenzung von organisch be-
dingten und reaktiven Veränderungen ist nicht möglich. Aber
die Erfahrung hat gezeigt, dass Symptome auch sehr stark vom
sozialen Umfeld abhängen.

Die Frustrationstoleranz ist bei vielen Patienten herabge-
setzt. Dies mag ein originäres Symptom der Huntington Krank-
heit sein oder eine Reaktion auf viele vorangegangene Misser-
folge. Häufig berichten Angehörige, dass die Betroffenen ihre
Krankheit oder deren Ausmaß verleugnen. Patienten weigern
sich, sich behandeln zu lassen oder nehmen die verordneten
Medikamente nicht. Dies kann auch Ausdruck eines Verfol-
gungswahns sein, die an sich wahrgenommenen Symptome
werden dann auf äußere Einflüsse, z.B. Vergiftung durch die
Arznei, projiziert.

Ein wichtiger Faktor für das Befinden mit vielen Wechselwir-
kungen auf die Psyche ist die Kommunikation. Auf der einen
Seite ist oft schon zu einem frühen Zeitpunkt in der Erkran-
kung die visuelle Wahrnehmung durch Augenmotilitätsstörun-
gen gestört. Dies beeinträchtigt u.a. auch die Wahrnehmung
der stimmungsmäßigen Reaktion der Umwelt. Betroffene
können den Gesichtern anderer nur noch schlecht deren Ge-
fühlslage ablesen. Fehlinterpretationen und dementsprechend
unangemessene Reaktionen können manchmal langfristige
Folgen haben. Rückzug wird oft als dementielles Symptom
erachtet, obwohl er vielmehr ein Ausdruck unbefriedigender
Kommunikationsmöglichkeiten ist.

Mit zunehmender Bewegungsstörung ist auch die Gesichts-
muskulatur betroffen. Die mimischen Ausdrucksmöglichkeiten
nehmen ab. Patienten wirken dadurch oft gefühllos, ohne dass
dies dem Gemütszustand entspräche. Eine zusätzliche Glied-
maßenapraxie (s.u.) nimmt den Patienten eine weitere Kom-
munikations- und Ausdrucksmöglichkeit. Verstärkt werden
diese Ursachen von Mißverständnissen durch eine zunehmend
motorisch gestörte Artikulation.

Störungen des Kurzzeitgedächtnisses erschweren es Betrof-
fenen, komplexeren Themen folgen zu können. Sozialer Rück-
zug als Reaktion darauf führt zu einem weiteren Rückgang
geistiger Anregung. Die resultierende Unterforderung be-
schleunigt wiederum die Progredienz der Chorea Huntington.

Die Arzt-Patient-Beziehung steht im Falle der Chorea Hun-
tington auf einem schweren Prüfstand. Oft werden die Patien-
ten nach der Mitteilung der Diagnose ohne weiter Aufklärung
oder Therapieangebot alleine gelassen und müssen sich selber
eine kompetente Betreuung suchen. Aber auch als Arzt ist es
schwer zu ertragen, dass es keine kausale Therapie für Chorea
Huntington gibt und junge, vormals gesunde Patienten nach
und nach verfallen – und das über mehrere Jahre bis zum 
Tod. Dazu kommen mit der Krankheit assoziierte Persönlich-
keitsstörungen (Bonelli and Thau 2001) und psychiatrische
Probleme, die die Compliance erschweren und oft zum Bruch
mit jeglichem Therapeuten (Arzt, Logopäde, Physiotherapeut,
Ergotherapeut,...) führen (Harper, Houlihan et al. 1996). Die im
ärztlichen Beruf angestrebten Ziele – Heilung und Linderung
des Leidens – sind bei Chorea Huntington – Patienten nicht zu
erreichen, allerdings kann der Arzt einen anderen Punkt,
nämlich die Lebensqualität, medizinisch enorm verbessern. Es
geht also darum, dass man den Patienten einerseits zwar keine
Heilung versprechen kann, dass man ihm aber doch in Bezug
auf die Lebensqualität einiges helfen könnte und dass man
ihm dieses Gefühl auch geben muss. In diesem Punkt handelt
es sich sicher um eine ursprünglich und spezifisch ärztliche
Aufgabe.
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Bei vielen Patienten und Angehörigen wächst im Verlaufe
der Erkrankung die Verzweiflung, besonders da sie die Progre-
dienz der Krankheit von den Eltern kennen und oftmals die
Mutter / der Vater ständig schwer pflegebedürftig, inkontinent
und hochgradig dement ist. Die Patienten erwarten keine Hei-
lung, aber sie erwarten sich, dass der Arzt auf dem neuesten
Stand der Forschung ist, dass er weiß, welche Medikamente
und Operationen unpubliziert im Versuchsstadium sind. Für
diese Kompetenz sind manche Patienten auch bereit, 500 km
Fahrt zum Spezialisten in Kauf zu nehmen. Im Allgemeinen ist
bei Chorea Huntington Patienten eine hohe Bereitschaft zum
Risiko (d.h. neue Medikamente, neue Verfahren/Operatio-
nen,...) zu beobachten – die absolut nachvollziehbar ist.

Ein weiterer Punkt ist die Frage der psychologischen Betreu-
ung des Patienten in Bezug auf das Tragen und Ertragen seiner
Erkrankung. Hier wird vom Arzt etwas gefordert, das nicht in
sein ursprüngliches Handlungsziel fällt, trotzdem kann man sa-
gen, dass dem Arzt auch die Funktion eines Trösters zukommt.
Damit zusammenhängend hat der Arzt offensichtlich bei Pa-
tienten mit Chorea Huntington eine spezifische Sozialfunktion,
die darin besteht, dem Patienten nicht nur medizinisch zu
helfen sondern auch dabei, sein Schicksal anzunehmen und
ihn bis zum Lebensende zu begleiten. Das benötigt aber viel
Empathie und Wille zum Zuhören. Hier ist die Zusammenarbeit
mit Ergotherapeuten, Physiotherapeuten, Sozialarbeitern und
Psychologen sinnvoll. Selbsthilfegruppen (in Österreich:
Wien, Linz, Graz, Innsbruck, www.huntington.at) können eine
erstaunlich hilfreiche Stütze sein, weil hier Familien mit densel-
ben Problemen zusammenkommen und man „unter sich“ ist
und doch nicht alleine. Innerhalb der Familie wird die Krank-
heit oftmals totgeschwiegen, weil fast immer einige Risikoper-
sonen im Haushalt leben, die die Krankheit zu 50% bekommen
können und nicht über die Erkrankung reden wollen.

Seit kurzem bilden sich internationale Chorea Huntington-
Netzwerke, die einerseits zum Ziel haben, Patienten und Ange-
hörige europaweit anzusprechen und zu informieren und an-
dererseits, Ärzte und medizinisches Personal international auf
den gleichen Wissensstandard zu bringen und in Forschungs-
gruppen einzubinden. Da aufgrund des seltenen Auftretens
der Erkrankung große Studien an einem Zentrum alleine nicht
durchgeführt werden können, sehen diese Netzwerke es als
Ziel, internationale Verbindungen zu knüpfen, um wissen-
schaftlich voran zu kommen ( www.euro-hd.net ).

Demenz
Die subkortikale Demenz bei Chorea Huntington unterscheidet
sich von der kortikalen Demenz bei M. Alzheimer in einigen
wichtigen Punkten, so bleiben sich Huntington-Kranke selbst
im Endstadium ihrer selbst und der Umwelt gegenüber be-
wusst. Im Frühstadium werden leichte Beeinträchtigungen 
der intellektuellen Fähigkeiten sowie Gedächtnisstörungen oft
übersehen. Die subkortikale Demenz zeigt einige Gemeinsam-
keiten mit einer selektiven frontalen kortikalen Demenz, da die
bei der Chorea Huntington atrophen Basalganglien eine starke
Verbindung zum frontalen Kortex zeigen. Im Spätstadium der
Erkrankung haben alle Patienten eine Demenz entwickelt. Im
Folgenden findet sich eine Auflistung der betroffenen Berei-

che der subkortikalen Demenz und eine kurze Erklärung zu
den jeweiligen Defiziten (Lundervold, Karlsen et al. 1994; Paul-
sen, Salmon et al. 1995; Savage 1997; Butters, Goldstein et al.
1998; Goldenberg 1998; Zakzanis 1998).

Die kognitive Verarbeitungsgeschwindigkeit ist bei Patienten
mit Chorea Huntington deutlich verlangsamt. Patienten
können einem normalen Gespräch nicht mehr folgen, sie
verlieren den Faden und wissen nicht mehr, wovon gerade ge-
redet wird. Patienten brauchen länger als gewöhnlich, eine
Erklärung oder eine Anordnung zu verstehen und um einen
Gedanken zu fassen.

Die selektive Aufmerksamkeit ist die alleinige Zuwendung
der Aufmerksamkeit auf einen einzelnen Inhalt, Chorea Hun-
tington -Patienten lassen sich leicht ablenken, wenn sie etwas
lesen, einer Unterhaltung folgen oder fernsehen. Vor allem bei
zusätzlichen Reizen von außen (ein Buch lesen, während dane-
ben geredet wird) sind die Patienten nicht fähig, die Aufmerk-
samkeit zu fokussieren und andere Eindrücke auszublenden.
Bei einer Störung der geteilten Aufmerksamkeit können sich
diese Patienten nicht auf zwei Sachen gleichzeitig konzen-
trieren: telefonieren und gleichzeitig etwas mitschreiben, lesen
beim laufenden Fernseher. So geht auch die Fähigkeit ver-
loren, eine mehrschrittige Aufgabe auszuführen (das Kochen
einer Mahlzeit). Die Daueraufmerksamkeit richtet die Aufmerk-
samkeit für längere Zeit auf ein bestimmtes Ziel. Patienten mit
Chorea Huntington können nicht länger beim gleichen Thema
bleiben, während eines längeren Tests verlieren sie die Geduld
und können sich nicht mehr konzentrieren, mehrere Pausen
sind nötig.

Gedächtnisstörungen finden sich bei Patienten mit Chorea
Huntington primär nur als Störungen des Arbeitsgedächtnis.
Dabei ist die Gedächtnisentität gestört, die für das kurzfristige
Verarbeiten und Speichern von neuen Informationen da ist.
Patienten können zwar Gedächtnisinhalte längerfristig spei-
chern, sie haben aber Probleme, Inhalte für kurze Zeit zu be-
halten. So vergessen sie eine Telefonnummer auf dem Weg
vom Telefonbuch zum Telefon.

Das dysexekutive Syndrom beinhaltet eine Fülle von Fehlern,
die alle unter diesem Oberbegriff zusammengefasst werden.
Dazu zählt man Problemlösen, Einhalten von (sozialen) Regeln,
Eigeninitiative, Flexibilität, Beherrschen von Affekten und Im-
pulsen. Zusätzlich findet man, ebenfalls zum dysexekutiven
Syndrom gehörig, Perseverationen, Konfabulationen, Inversio-
nen, Apathie und psychische Akinese.

Die Fähigkeit zum Problemlösen kommt Patienten mit
Chorea Huntington oft schon sehr früh abhanden. Stellt sich
ihnen ein Problem in den Weg, so wird dieses Problem „falsch“
oder gar nicht gelöst. Diese Patienten bleiben am einmal ein-
geschlagenen Weg haften und weichen nicht davon ab. Auch
nach Korrektur fehlt ihnen jegliches Problembewusstsein und
machen bei nächster Gelegenheit den gleichen Fehler noch
einmal.

Durch das mangelnde Einhalten der sozialen Regeln fallen
die Patienten in ihrer alltäglichen Umgebung negativ auf. Sie
vergessen, welche Umgangsformen für das alltägliche Mitein-
ander entscheidend sind, sie wirken unhöflich und rücksichts-
los, weil sie andere Menschen nicht grüßen, ihnen ins Wort
fallen oder ungeniert im Beisein einer dritten Person über
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diese reden. In Bezug auf Hygiene haben diese Patienten oft
die Kontrolle verloren. Patienten mit Chorea Huntington lassen
ihren Gefühlen und Impulsen freien Lauf. Nicht nur soziale
Regeln werden vernachlässigt, auch andere Regeln werden
einfach gebrochen. Patienten verstoßen gegen die Straßenver-
kehrsordnung, weil sie nicht verstehen, dass man zu Fuß nicht
auf der Straße spazieren gehen kann.

Patienten mit Chorea Huntington werden von ihren Ver-
wandten oder Pflegepersonen als „faul“ oder „unwillig“ be-
schrieben. Das lässt sich auf die fehlende Eigeninitiative zurück-
führen. Patienten spüren keinen eigenen Antrieb mehr, in der
Früh aufzustehen oder sich zu waschen. Im weiteren Verlauf
der Huntington-Erkrankung kommt es zu Apathie und psychi-
scher Akinese. Oft führt diese „Interessenlosigkeit“ und fehlende
Zukunftsplanung soweit, dass die Patienten keinen Hunger
mehr verspüren oder sich gefährlichen Situationen aussetzen,
weil sie nicht an die Konsequenzen denken.

Perseverationen sind ein deutliches Merkmal für die Schä-
digung subkortikaler Strukturen bei Chorea Huntington. Es
zeigen sich Wiederholungen ein und derselben Bewegung,
desselben Worts oder derselben Zeichnung für viele Male,
auch wenn sie schon gar nicht mehr in die Situation passt. Man
findet in alltäglichen und in Prüfungssituationen motorische,
sprachliche und konstruktive Perseverationen. Konfabulationen
sind meist auf die gestörte zentrale Kontrolle zurückzuführen.
Bietet sich eine gute Gelegenheit, so wird eine Konfabulation
erzählt. Bei Inversionen vermischen Patienten verschiedene
Aktivitäten miteinander oder bauen Strukturen aus einer
Aktion in eine andere ein (Patienten vermischen beim Mittag-
essen Suppe, Hauptspeise und Nachtisch miteinander, sie es-
sen wahllos durcheinander, ohne dass es sie besonders stören
würde).

Erst im fortgeschrittenen Stadium der Chorea Huntington
treten signifikante Gedächtnisstörungen auf. Die Reproduktion
von Gedächtnisinhalten kann aber auch schon in früheren Sta-
dien, durch typische frontale Fehler, gestört sein. Der Patient
produziert Perseverationen, Konfabulationen und Inversionen,
die Speicherung von Gedächtnisinhalten selbst ist aber wenig
bis gar nicht gestört.

DIAGNOSESTELLUNG
Die klinische Diagnose der Erkrankung ist im Frühstadium
schwierig. Die Bewegungsstörungen sind zu Beginn gering
ausgeprägt, bei der neurologischen Untersuchung können be-
reits Störung der Artikulation sowie der Augenbewegungen
auffallen. Ein frühes Symptom kann auch bereits eine begin-
nende Demenz sein, vor allem Verlangsamung und Schwierig-
keiten beim Problemlösen (z.B. am Arbeitsplatz) können sich
zeigen. Mit zunehmender Ausprägung der für Chorea Hunting-
ton typischen Bewegungsstörungen kann sich der Verdacht
auf eine Chorea Huntington erhärten. Von besonderer Bedeu-
tung bei der Diagnosestellung ist das Vorkommen der Chorea
Huntington in der Familie.

In der Positronen-Emissions-Tomographie (PET) lässt sich
bereits im Frühstadium der Erkrankung eine Störung des Glu-
kose-Stoffwechsels feststellen (Andrews, Weeks et al. 1999). In

den Schnittbildverfahren (MRT und CT) kann eine Atrophie
des Nucleus caudatus, aber auch der Großhirnrinde nachge-
wiesen werden (Bartzokis and Tishler 2000; Rosas, Goodman et
al. 2001). Veränderungen im Elektro-Enzephalogramm (EEG)
stellen sich erst im fortgeschrittenen Erkrankungsstadium als
unspezifische diffuse Funktionsstörung der Großhirnrinde dar
(Bylsma, Peyser et al. 1994). Durch die Kombination neurophy-
siologischer (Sensible Evozierte Potentiale) mit bildgebenden
Verfahren lassen sich Veränderungen 5 bis 10 Jahre vor dem
Ausbruch nachweisen.

Wenn bei einem Patienten Symptome vorhanden sind, die
auf eine Chorea Huntington schließen lassen, besteht die Mög-
lichkeit die Krankheit durch molekulargenetische Diagnostik
zu diagnostizieren. Durch die DNA-Untersuchung einer Blut-
probe, in der die Länge der CAG-Repeats festgestellt wird, wird
festgestellt, ob bei dem Patienten tatsächlich eine Chorea Hun-
tington vorliegt. Bei getesteten Personen ohne Chorea Hun-
tington liegen CAG-Repeats zwischen 10 und 30 vor, bei einer
Verlängerung von über 37 kommt es zur Manifestation der
Chorea Huntington, bei einer Anzahl dazwischen lässt sich die
Diagnose nicht genau stellen.

Auch gesunde Personen, bei denen aufgrund einer Chorea
Huntington bei Familienangehörigen ein Risiko besteht, eben-
falls Genträger zu sein, können durch eine molekulargene-
tische Untersuchung feststellen lassen, ob sie Anlagenträger
sind. Für eine solche Vorhersagediagnostik (prädiktive Dia-
gnostik) bei Risikopatienten wurden, wegen der erheblichen
psychische Belastung der Diagnose, von der Internationalen
Vereinigung der Huntington-Selbsthilfeorganisationen und
des Weltverbandes der Neurologen Richtlinien erarbeitet, nach
denen auch in Österreich die Diagnostik durchgeführt wird
(International Huntington Association 1994; International Hun-
tington Association 1994). Fast jedes der Kinder betroffener
Elternteile durchlebt eine Phase der totalen Negation, in der es
das Problem (oder die Möglichkeit der eigenen Erkrankung)
einfach nicht wahrhaben will. Bei manchen hält diese Phase bis
zum Krankheitsausbruch an. Andere halten das ständig über
ihnen schwebende Damoklesschwert der Krankheit nicht aus
und entschließen sich zum Gentest. Das eigentliche Problem
des Gentests ist seine Effektivität (Robins Wahlin, Backman et
al. 2000). Eine betroffene junge Person erfährt, woran sie viele
Jahre später erkranken wird und nach langem Krankheitsver-
lauf sterben wird. Für die Person stellt sich die Frage eine Fami-
lie zu gründen oder nicht. Falls sie sich entschließt, den Test
nicht zu machen, muss sie mit der 50% Wahrscheinlichkeit, die
Krankheit zu bekommen, leben. In dieser Situation ist eine
Familiengründung auch eine schwere Entscheidung für viele
„Risikopersonen“. Rund um den Gentest ist aus diesen Grün-
den eine vermehrte Suizidneigung beobachtbar (Bird 1999;
Davis 1999; Lashwood and Flinter 2001).

THERAPIE
Eine kausale Therapie der Chorea Huntington existiert bisher
nicht. Zahlreiche internationale Forschungsgruppen sind zur
Zeit dabei, eine ursächliche Therapie zu finden. Mögliche
Therapieansätze wären ein Eingreifen in die Entstehung des
falschen Huntingtin oder in die Apoptose der Hirnzellen. Da
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jedoch Chorea Huntington, als eine seltene Erkrankung, bis
heute wenig erforscht ist, bilden sich erst seit kurzer Zeit
Forschungszentren und Forschungsgemeinschaften, deren
Ziel es ist, internationale Projekte zu verwirklichen.

Ein Medikament, das in die Gruppe der Neuroprotektoren
gehört und von einigen Zentren erfolgreich genutzt wird, ist
Minocyclin. Minocyclin ist ein Antibiotikum der zweiten Gene-
ration aus der Gruppe der Tertacycline, das seit Jahren in der
Langzeitbehandlung von chronischer Polyarthritis, Akne oder
Lupus erythematodes in Verwendung ist. Es überwindet die
Blut-Hirn-Schranke und verhindert das Entstehen der Caspase,
einem Botenstoff der Apoptose, der bei Chorea Huntington
eine tragende Rolle spielt (Bonelli, Hodl et al. 2004; Hodl and
Bonelli 2005). Dadurch zeigt sich ein langsameres Fortschrei-
ten der Erkrankung über einen längeren Zeitraum und ein ge-
ringerer Verlust der motorischen Fähigkeiten.

Eine symptomatische Behandlung der Chorea Huntington ist
nur begrenzt möglich, das Voranschreiten der Erkrankung ist
damit jedoch nicht zu verhindern. Die medikamentöse Thera-
pie sollte unbedingt durch einen Neurologen erfolgen, da fast
alle derzeit bei der Therapie der Chorea Huntington gebräuch-
lichen Medikamente auch ungünstige Wirkungen haben kön-
nen. In letzter Zeit haben sich die neuen atypischen Neurolep-
tika als hilfreich zur Bekämpfung der Bewegungsstörungen
und der psychiatrischen Symptome erwiesen (Bonelli, Nieder-
wieser et al. 2002; Bonelli, Niederwieser et al. 2002; Bonelli,
Mayr et al. 2003). Bei einigen Patienten zeigte sich, nachdem
sie auf hochdosierte Neuroleptika nicht mehr reagiert hatten,
nach einer Therapiepause (Honeymoon) wieder ein verbes-
sertes Ansprechen (Bonelli, Mayr et al. 2005). Typische Neuro-
leptika sollten vermieden werden, da die Nebenwirkung 
(Verschlechterung der kognitiven Funktionen und der Fein-
motorik, zusätzliche Dyskinesien) die Patienten oft immobili-
sieren. Die rigide Form der Chorea Huntington, vor allem in
Spätstadium, spricht manchmal auf Dopaminagonisten an
(Bird, Bennett et al. 1993; Magnet, Bonelli et al. 2004).

Um der Abmagerung und dem Kräfteverfall entgegen-
zuwirken, sollten die Patienten hochkalorisch ernährt werden.
Dabei müssen die Schluckstörungen bedacht werden. Dünn-
flüssige Nahrung oder Nahrung unterschiedlicher Konsisten-
zen (Suppe mit Einlage) wird häufig „verschluckt“, besser ist
eine breiige Konsistenz der Nahrung. Es sollten öfter kleinere
Mahlzeiten gereicht werden, z.B. 5-6 Mahlzeiten pro Tag. Bei
progredientem Gewichtsverlust hilft eine hochkalorische Nah-
rungsanreicherung, die zusätzlich zur normalen Kost gegeben
werden kann. Genussmittel, wie Kaffee, Nikotin und Alkohol
können sowohl die Symptomatik verstärken als auch die Wir-
kung der Medikamente abschwächen.

Neben der medikamentösen Therapie ist Krankengymnastik
außerordentlich wichtig. Dazu gehört u.a. auch ein logopädi-
sches Training, um Sprechstörungen entgegenzuwirken und
um Schluckstörungen günstig zu beeinflussen. Eine Unterwei-
sung in Entspannungstechniken, wie z.B. autogenes Training,
ist nicht nur dem Patienten selbst, sondern auch den Ange-
hörigen zu empfehlen. Auch von einer begleitenden Psycho-
therapie / Seelsorge kann nicht nur der Patient, sondern auch
die Familie profitieren.

Je frühzeitiger im Krankheitsverlauf Betroffene stützende
Hilfen bei der Krankheitsbewältigung erhalten desto besser.
Training und Hilfen müssen zu einem Zeitpunkt angeboten
werden, zu dem der Patient noch in der Lage ist, Erlerntes zu
behalten und davon zu profitieren. Dabei muss der Betroffene
auch immer über das Ziel von Maßnahmen aufgeklärt und in
deren Planung einbezogen werden. Die Aktivierung für die
eigenen „Behandlung“ ist ein wichtiges Moment für den Erfolg.
Ein strukturierter Tagesablauf und eine strukturierte, übersicht-
liche Umgebung vermitteln die notwendige Sicherheit, um
Eigeninitiative beim Kranken zu fördern. Angebote müssen auf
die individuellen Bedürfnisse zugeschnitten sein. Sie sollten
weder über- noch unterfordern und nicht an den Interessen
der Kranken vorbei geplant werden.

Bei Realitätsverlust muss an vorhandenen Resten authenti-
scher Wahrnehmung angesetzt werden. Unfruchtbare Ausein-
andersetzungen z.B. über das Verhalten oder den Gesundheits-
zustand erschweren es, tragfähige Beziehungen aufzubauen.

Tagtäglich haben Huntington Kranke eine ungeheure Anpas-
sungsleistung zu vollbringen. Es ist für Gesunde schwer nach-
zuvollziehen, welche Trauerarbeit es bedeutet, sich immer
wieder von weiteren Fähigkeiten zu verabschieden, Funktionen,
die man wenige Tage zuvor noch hatte. Eine einfühlsames Um-
gehen mit dem Erleben dieses Abbaus ist von entscheidender
Bedeutung. Dem Kranken muss das Gefühl vermittelt werden,
dass sie ihre Autonomie bei den Fremdhilfen und der Pflege
behalten. Hilfeleistungen sollten nur in Absprache und nach
Vorankündigung erfolgen. Es muss der Sinn und Zweck klar-
gemacht werden. Bei fehlender Krankheitseinsicht kann das
unter Umständen sehr problematisch werden. Es muss dann im
Einzelfall abgewogen werden, ob mögliche Gefahren durch das
Unterlassen von Hilfen einen Eingriff in die Selbstbestimmung
rechtfertigen oder, ob alternative Lösungen vorhanden sind.

Aggressiven Ausbrüchen begegnet man erfolgreich mit
Verhaltensmanagement: dem Kranken wird für erwünschtes
Verhalten erhöhte und für unerwünschtes Verhalten weniger
Aufmerksamkeit geschenkt. Bei körperlich tätlichen Menschen
ist durch geeignete Maßnahmen (Abstand) für die eigene
Sicherheit zu sorgen.

Um der Entwicklung der Demenz entgegenzuwirken, ist
jede Form des Hirnleistungstraining sinnvoll. Jede Form soll
heißen: es sind nicht unbedingt ausgeklügelte Programme er-
forderlich. Alle Aktivitäten, die geistige Ansprüche stellen,
wirken dem Abbau entgegen. Es sollte gemeinsam mit den
Erkrankten überlegt werden, was gleichzeitig anregt, nicht
über- oder unterfordert und möglichst noch Spaß macht. Das
können Gesellschaftsspiele ebenso sein wie Kreuzworträtsel,
lesen oder auch Computerspiele und spezielle Trainings-
programme.

Ganz wichtig ist es für viele Patienten auch, die Sinnfrage
für sich neu zu klären. Mit der Erkrankung verbundene Er-
werbslosigkeit führt dazu, dass sich die Patienten oft für nutz-
los halten. Die Heranführung an eine als sinnvoll erlebte Be-
schäftigung, ob zu Hause, im Heim oder einer Werkstatt, wirkt
dieser Tendenz entgegen.

Obwohl wir bis heute über Chorea Huntington nicht viel wis-
sen und die Forschung in vielen Bereichen noch in den Kinder-
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schuhen steckt, so haben wir immerhin einige Möglichkeiten,
um Patienten mit Chorea Huntington zu helfen und das Leben
zu erleichtern. Weitere Forschung in vielen Gebieten ist drin-
gend voranzutreiben um dieser Krankheit in Zukunft einmal
Einhalt gebieten zu können.
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