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STRESZCZENIE. Autorki przedstawiają trud
ności diagnostyczne związane z rozpoznawaniem 
wczesnych stadiów choroby Huntingtona. Wskazu
ją na znaczenie rzetelnego wywiadu oraz rozstrzy
gającą rolę badań genetycznych (red.). 

SUMMARY. Difficulties in diagnosing early stages 
oj Huntington 's chorea are presented. The authors 
emphasise the importance oj a carejul interview and 
the crucial role oj genetic tests (Ed.). 
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Pląsawica Huntingtona jest dziedziczną, 
postępującą, zwyrodnieniową chorobą móz
gu. Częstość jest występowania oceniana jest 
na 2 do 9 przypadków na 100000 osób. Ob
jawy układają się w trzy grupy zaburzeń: 
zaburzenia ruchowe, poznawcze oraz zabu
rzenia psychiczne. Choroba dziedziczy się 

w sposób autosomalny, dominujący, z pełną 
penetracją genu. Jej pojawienie nie jest zależ
ne od płci. Dzięki analizom DNA, w 1993 r. 
odkryto gen odpowiedzialny za rozwój pląsa
wicy Huntingtona. Nosi on nazwę IT 15, zlo
kalizowany jest na dystalnym odcinku krót
kiego ramienia 4 chromosomu. Mutacja dy
namiczna będąca przyczyną choroby powo
duje zmianę długości początkowego odcinka 
genu. W zmutowanym genie występuje wielo
krotnie powtarzająca się sekwencja trinu
kleotydów złożonych z cytozyny, adenozyny 
i guaniny (CAG). Wzrost liczby powtórzeń 
wiąże się z obniżeniem wieku występowania 
choroby i nasileniem jej objawów. 

Patomorfologiczne zmiany w pląsawicy 
Huntingtona mają charakter przewlekłego 

procesu zwyrodnieniowego obejmującego ko
rę mózgu i jądra podstawy. Najbardziej cha
rakterystyczny jest zanik jądra ogoniastego 
i łączące się z nim poszerzenie komór mózgu, 
które w badaniach obrazowych przyjmują 
"motylkowaty" kształt. Zanik kory mózgu 
zaznacza się najwyraźniej w okolicach płatów 
czołowych. W badaniach PET i SPET stwier
dza się obniżony metabolizm glukozy w prąż
kowiu i korze mózgu, a także obniżone wiąza
nie dopaminy w tych okolicach. 

Zmiany anatomiczne w obrazie mózgu 
u chorych z pląsawicą łączą się z różno
rodnymi zaburzeniami neurochemicznymi. 
Uważa się, że podłożem zaburzeń rucho
wych w pląsawicy Huntingtona są zaburze
nia równowagi pomiędzy neurotransmisją 
GABA-ergiczną, dopaminergiczną, seroto
ninergiczną i acetylocholinergiczną, wśród 
których pierwszoplanową pozycję zajmuje 
deficyt GABA. 

Mimo dość charakterystycznych wyników 
badań obrazowych, najistotniejsze dla diagno
styki i zapobiegania pląsawicy Huntingtona 
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jest badanie genetyczne - analiza DNA z po
branych leukocytów. 

Pląsawica Huntingtona rozpoczyna się 
w średnim wieku. Najwięcej, bo aż 60% za
chorowań pojawia się pomiędzy 31 a 45 r.ż., 
a przeszło 90% zachorowań występuje po
między 21 a 60 r.ż. W rozwoju choroby wy
stąpienie zaburzeń ruchowych zwykle po
przedzane jest niewielkimi zmianami w za
chowaniu i wzmożoną drażliwością. Zwiastu
nowe zaburzenia ruchowe zazwyczaj nie 
mają charakteru typowych ruchów pląsawi
czych, czasami sprawiają wrażenie zmaniero
wanych, teatralnych, ekscentrycznych i do
piero w retrospektywnej ocenie można im 
przypisać patologiczny charakter. W typowo 
przebiegającej pląsawicy Huntingtona na po
czątku pojawiają się zaburzenia ruchowe, 
którym z biegiem czasu zaczynają towarzy
szyć różnorodne zaburzenia psychiczne i na
rastające objawy zespołu otępiennego. 

Zaburzenia ruchowe mają charakter ru
chów mimowolnych, choreo-atetotycznych. 
Schematy ruchowe zwykle nie powtarzają się, 
mają różną dynamikę. Obejmują początko
wo mięśnie twarzy, szyi i kończyn górnych. 
Z biegiem czasu nasilają się i ogarniają nie
mal wszystkie mięśnie szkieletowe. W cięż
kich przypadkach upośledzają mowę, poły
kanie, oddychanie i chód. W łagodniejszych 
postaciach zaburzenia ruchowe mogą ograni
czać się do pojedynczych grup mięśniowych. 
Nierzadko występują napady drgawek. Przy 
wieloletnim przebiegu choroby, wraz z postę
pującym otępieniem obserwuje się niekiedy 
częściowe zmniejszenie zaburzeń ruchowych. 

Często pierwszymi sygnałami rozpoczyna
jącego się procesu chorobowego są zmiany 
psychiczne: zaburzenia zachowania i osobo
wości, wahania nastroju, zakłócenia funkcji 
poznawczych, zaburzenia psychotyczne. 

Depresja pojawia się u 30-40% pacjentów 
z pląsawicą Huntingtona, ok. 25% usiłuje 
popełnić samobójstwo, ok. 6% dokonuje sku
tecznej próby samobójczej. Tendencje sa
mobójcze zwykle pojawiają się na początku 
choroby. Depresja w przebiegu pląsawicy 
Huntingtona ma często postać ciężkiej depre-

sji z urojeniami (głównie winy) i zahamowa
niem psychoruchowym. Opisywane są bardzo 
długie, trwające kilka lat epizody depresyjne. 
Mogą pojawić się one na kilka lat przed wy
stąpieniem zaburzeń ruchowych. Rzadziej wy
stępują epizody maniakalne. Przebiegają one 
dość gwałtownie, również osiągaj ą poziom 
zaburzeń psychotycznych, często kończą się 
nagłym przejściem w zespół depresyjny. 

U 10% do 30% pacjentów z pląsawicą 
stwierdza się zaburzenia psychotyczne przy
pominające zespoły schizofreniczne. Szcze
gólnie wyraźnie zaznaczają się w ich prze
biegu objawy wytwórcze - urojenia, w tym 
typowe urojenia paranoidalne (wpływu, od
działywania, odsłonięcia, często o dziwacz
nej, absurdalnej treści) oraz różnego rodza
ju halucynacje. 

Często opisywane są także zaburzenia za
chowania i osobowości. Mogą one przybie
rać postać zespołu apatycznego ze spowol
nieniem, spadkiem aktywności i zaintereso
wań oraz społecznym wycofaniem się lub 
przebiegać pod postacią wzmożonej draż
liwości, pobudliwości, chwiejności emocjo
nalnej i zachowań agresywnych. 

Obniżenie funkcji intelektualnych jest ty
powe dla wszystkich chorych i tak jak inne 
zaburzenia psychiczne może wyprzedzać za
burzenia ruchowe. Wyraźne cechy zespołu 
otępiennego, dotykającego ok. 90% pacjen
tów, pojawiają się jednak dopiero po kilku
letnim przebiegu choroby, zwykle wraz z ist
niejącymi już objawami neurologicznymi. 
Pierwszymi objawami są trudności w rozwią
zywaniu codziennych problemów z dotych
czasową wydajnością, trudności z rozróżnia
niem subtelnych różnic językowych. Psycho
logiczne badania testowe stwierdzają obniże
nie pamięci zarówno słownej, jak i słuchowej 
ze względnym oszczędzeniem funkcji języko
wych i wzrokowo-przestrzennych. Zaburze
nia pamięci nie mają cech prawdziwej am
nezji. Zaburzone jest głównie odtwarzanie 
wcześniej przyswojonych informacji. Równo
legle do deficytów poznawczych rozwijają się: 
apatia, spowolnienie, spadek zainteresowań 
i złożonej aktywności, dezorganizacja zacho-
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wań. W zaawansowanych stadiach zespołu 
otępiennego dochodzi do znacznego wynisz
czenia, chory traci zdolność słownego komu
nikowania się z otoczeniem, nie rozpoznaje 
członków rodziny, jest zobojętniały, niezdol
ny do samodzielnego zaspokajania swych 
najbardziej podstawowych potrzeb. 

Rokowanie jest niepomyślne. Postępujący 
przebieg choroby prowadzi do zgonu w cią
gu 15-20 lat od postawienia rozpoznania. 
Śmierć następuje najczęściej w wyniku za
burzeń oddychania lub infekcji. 

OPIS PRZYPADKU 

40-letnia pacjentka została przywieziona 
do Kliniki przez pogotowie ratunkowe 
z przystanku tramwajowego. 

Wywiad. O podróżującej bez celu, zagu
bionej kobiecie powiadomił pogotowie motor
niczy. W momencie przyjęcia z uzyskanego 
od pacjentki wywiadu dowiedzieliśmy się, że 
do Warszawy przyjechała z okolic Ostrowca 
Świętokrzyskiego. Zagubiła się w drodze po
wrotnej do domu. Informowała o swych per
sonaliach, ujawniła też adres, imię i nazwisko 
syna z którym mieszka, nazwisko pracowni
ka opieki społecznej, który się nią opiekuje. 
Twierdziła, że dotychczas nie leczyła się 
psychiatrycznie, jeden raz była w oddziale 
neurologicznym. Zaprzeczała, by kiedykol
wiek poważnie chorowała, miała uraz głowy, 
drgawki, utraty przytomności. Mówiła, że od 
dwóch lat ,Jest na rencie". Wcześniej praco
wała jako sprzedawczyni w sklepie. Nie pa
miętała znaczących dat w swoim życiu, z tru
dem przypomniała sobie datę urodzin syna, 
z którym obecnie mieszka. Bardziej szcze
gółowych danych dotyczących rodziny, okre
su pracy, małżeństwa nie udało się uzyskać. 

W czasie kilku dni obserwacji sprawdziliś
my podane przez pacjentkę dane personalne 
i nawiązaliśmy kontakt z ośrodkiem pomocy 
społecznej. Dowiedzieliśmy się, że chora od 
trzech lat pozostaje pod opieką ośrodka, 
przed dwoma laty była przyjęta na kilka dni 
do oddziału neurologicznego, który samo
wolnie opuściła przed ukończeniem diagnos-

tyki i leczenia. Od dwóch lat ma przyznaną 
II grupę inwalidzką, otrzymuje zasiłek z opie
ki społecznej. Mieszka z 17-letnim synem. 
Przed czterema laty odebrano jej prawo do 
opieki nad dwojgiem młodszych dzieci. Zmar
ły przed wielu laty ojciec pacjentki leczył się 
psychiatrycznie z rozpoznaniem schizofrenii. 
Udało nam się nawiązać kontakt z synem 
pacjentki, od którego dowiedzieliśmy się, że 
pacjentka od wielu lat nie pracuje. 10 lat 
wcześniej od rodziny odszedł nadużywający 
alkoholu drugi mąż pacjentki. Od kilku lat 
chora była mniej aktywna - wykonywała 
w domu tylko proste czynności, unikała kon
taktu z ludźmi. W 1996 r. odebrano jej prawo 
do opieki nad dwójką młodszych dzieci. Wte
dy syn zauważył pierwsze wyraźniejsze zmiany 
w zachowaniu matki. Określał je jako "zała
manie nerwowe" i łączył z utratą kontaktu 
z młodszymi dziećmi. Pacjentka, wg niego, 
stała się smutna, przestała wychodzić z domu, 
była całkowicie bezczynna, małomówna, izo
lowała się od otoczenia, zaniedbywała dotych
czasowe obowiązki. Po pewnym czasie zaczęła 
częściej jeździć do swojej matki mieszkającej 
w sąsiedniej miejscowości. Działania te pode
jmowała jednak dość chaotycznie: błądziła po 
miasteczku, wychodziła z domu późnym wie
czorem, gdy nie było już żadnego autobusu, 
którym mogłaby dojechać. 

Stan kliniczny. Była niezorientowana w cza
sie, miejscu pobytu, aktualnej sytuacji, nie 
potrafiła powiedzieć jak długo błąkała się 
po Warszawie. Kontakt słowny był bardzo 
trudny - mowa była niewyraźna, dyzartrycz
na, wypowiedzi skąpe, częste perseweracje. 
W czasie badania okresowo pojawiały się mi
mowolne ruchy głowy, szyi, ramion i kończyn 
górnych, sporadycznie pojedyncze gryma
sy twarzy. Widoczne było wyniszczenie, za
niedbanie, na skórze obecne były rozległe 
zmiany grzybicze; 

Obserwacja. W czasie pobytu w oddziale 
spontanicznie nie nawiązywała kontaktu, 
większość czasu spędzała leżąc w łóżku. Była 
spokojna, dostosowana do poleceń, biernie 
poddawała się zabiegom pielęgnacyjnym. Pod
stawowe potrzeby zaspokajała samodzielnie, 
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aczkolwiek wymagała mobilizacji do utrzy
mywania higieny osobistej. Obserwowano, że 
niekiedy błądziła po oddziale szukając swo
jej sali, ale zwykle udawało jej się po kilku 
próbach samodzielnie odnaleźć właściwy 
pokój i łóżko. Ruchy mimowolne pojawiały 
się sporadycznie, nie utrudniały codziennego 
funkcjonowania. Jedynym stale utrzymują
cym się zaburzeniem neurologicznym był nie
zborny, momentami utykający chód. 
Także w czasie dalszej hospitalizacji kon

takt z pacjentką stale był utrudniony. Wpraw
dzie zgadzała się na rozmowy, ale wypowiada
ła się skąpo, mało spontanicznie, była spowol
niała, w nieznacznie obniżonym nastroju. 

Badanie psychologiczne - pacjentka udzieli
ła podstawowych informacji dotyczących ro
dziców, syna, źródła aktualnego utrzymania. 
Na zadawane pytania starała się odpowiadać 
pelnymi zdaniami. Polecenia rozumiała i wy
konywała. Badania testowe objęły skalę Mini 
Mental State i test Bender. Po wykonaniu 
powyższych testów czuła się zmęczona, od
mówiła dalszego badania. Próby kontynuo
wania badania nie powiodły się - odmawiała 

udziału. Przy tak "szczątkowym" badaniu 
psychologicznym nie można było jednoznacz
nie stwierdzić organicznego uszkodzenia 
o.u.n., jednak analiza ilościowa i jakościowa 
wspomnianych testów sugerowała głębokie 
uszkodzenie o.u.n. Sugestie te potwierdziły 
badanie neurologiczne i badania obrazowe. 

Konsultacja neurologiczna - mimowolne 
ruchy w obrębie pasa barkowego, kończyn 
górnych i dolnych, wzmożenie napięcia mięś
niowego typu pozapiramidowego, wygóro
wanie odruchów, a w kończynach dolnych 
odruchy polikloniczne, obecność objawu Ba
bińskiego po stronie lewej, utykający chód 
i zaburzenia mowy - mowa zamazana, dy
zartryczna. Z podejrzeniem choroby Creutz
feldta-J acoba pacjentka została przeniesiona 
do oddziału neurologicznego. W czasie krót
kotrwałego pobytu pacjentki w klinice neuro
logicznej wystąpił dwukrotnie epizod nagłego 
pobudzenia: pacjentka krzyczała, rzucała się 
w łóżku, usiłowała uciekać z oddziału. Z tego 
powodu została przeniesiona z powrotem do 

oddziału psychiatrycznego, gdzie kontynuo
wano diagnostykę. Poza tymi dwoma epizo
dami nie obserwowano stanów pobudzenia. 
Jedynym zastosowanym leczeniem było po
dawanie piracetamu - 1600 mg/dz. 

W badaniach obrazowych eT i MR1 móz
gu stwierdzono obecność uogólnionych, du
żych zaników mózgu zarówno struktur ko
rowych jak i podkorowych, poszerzenie ko
mór mózgu i zbiorników podstawy. W celu 
wyjaśnienia przyczyny stwierdzanych u pa
cjentki zaburzeń chodu wykonano badanie 
rentgenowskie stawów biodrowych - wynik 
badania był prawidłowy. 

W badaniu EEG stwierdzono zapis nie
prawidłowy, zdominowany niskonapięciową 
czynnością mieszaną, na której tle zarejestro
wano pojedyncze, krótkie wyładowania fal 
o częstotliwości 7 Hz i amplitudzie 41 mV 
w prawej okolicy skroniowej. 

Na podstawie wykonanych badań stwier
dzono u pacjentki pląsawicę Huntingtona, 
którą ostatecznie potwierdzono uzyskując 
pozytywny wynik badania genetycznego. 

KOMENTARZ 

Ponieważ w obrazie klinicznym u pacjentki 
dominowały deficyty poznawcze, w naszym 
postępowaniu diagnostycznym staraliśmy się 
przede wszystkim wyjaśnić etiologię zaburzeń. 
Wiek chorej (40 lat) sugerował, by jako ich 
przyczynę wziąć pod uwagę zaburzenia wro
dzone, upośledzenie umysłowe lub wczesną 
postać choroby Alzheimera. Zaburzenia ru
chowe nie były typowe i nie utrzymywały się 
stale. Pojawiały się okresowo w postaci gwał
townych, krótkotrwałych ruchów, pojedyn
czych grymasów. Były umiarkowanie nasi
lone. Dane z wywiadu uzyskanego od opie
kunów pacjentki pozwoliły ustalić, że do 
ok. 36 r.ż. funkcjonowała względnie dobrze, 
a pierwsze dostrzegalne przez otoczenie zmia
ny w zachowaniu dotyczyły spadku aktywnoś
ci, utraty dotychczasowych umiejętności, bez
radności i wycofania z kontaktów społecz
nych, prawdopodobnie obecne były również 
elementy zespołu depresyjnego. Powyższe da-
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ne pozwoliły wykluczyć upośledzenie umysło
we. Kolejnym ważnym dla ustalenia rozpoz
nania faktem była informacja o chorobie psy
chicznej ojca pacjentki. Przypuszczamy, że 
rozpoznawana u niego psychoza schizofre
niczna mogła mieć podobne, organiczne po
dłoże. Wskazywałoby to na możliwość dzie
dziczenia zaburzeń. Uogólnione zaniki mózgu 
uwidocznione w badaniu CT i MRI naszej 
pacjentki sugerowały gwałtownie postępu
jący proces zwyrodnieniowy. Badanie EEG 
wykluczyło braną pod uwagę w różnicowa
niu chorobę Creutzfeldta-Jakoba. Zaplano
wano badanie genetyczne mające potwier
dzić sformułowane na podstawie powyższych 
badań i wywiadów rozpoznanie pląsawicy 
Huntingtona. Wynik był pozytywny. 

Opisany przebieg pląsawicy Huntingtona 
i rozwój zespołu otępiennego nie jest typowy. 
Znacznie nasilone deficyty poznawcze poja
wiły się u naszej pacjentki już we wczesnym 
etapie choroby. Poprzedzał je jedynie krótko
trwały okres zaburzeń o charakterze zespołu 
apatyczno-abulicznego. Stwierdzane zaburze
nia ruchowe były mało charakterystyczne 
i słabo wyrażone. Rozpoznanie w przedsta
wionym przypadku w znacznym stopniu po
mógł ustalić wywiad. Zwracała uwagę duża 
dynamika narastania objawów zespołu otę
piennego oraz choroba psychiczna ojca pa
cjentki. Pląsawica Huntingtona, choć nie
zwykle rzadko spotykana, zawsze powinna 
być brana pod uwagę przy różnicowaniu ze
społu otępiennego, zwłaszcza, że może mieć 

ona nietypowy przebieg, mogą jej towarzy
szyć różnorodne objawy psychopatologiczne, 
a charakterystyczne dla niej zaburzenia ru
chowe bywają słabo wyrażone lub nie wystę
pują nawet w zaawansowanym stadium. 
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