
Diagnostic génétique de la maladie de Huntington

Arbre décisionnel pour la prescription des analyses génétiques

Si absence d'allèle pathologique

DRPLA
(gène DRPLA) :

amplification de triplets

SCA17
(gène TBP) :

amplification de triplets

IRM anormale
(atrophie cérébelleuse)

Patient d'origine 
africaine

ou
Clinique très évocatrice

JunctophilinJunctophilinJunctophilinJunctophilin
(gène JPH3, =HDL2) :

amplification de triplets

Maladies à Prions (HDL1, 
Creutzfeldt-Jakob : gène 
PRNP), chorée familiale 
bénigne (gène NKX2-1), 

autres…

Et selon la clinique…

Signes cliniques de maladie de Huntington

Gène HD (=IT15)


