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Praca kazuistyczna
Case report

Rozwoj zespolu otepiennego
w przebiegu plasawicy Huntingtona: opis przypadku

Development of dementia in the course of Huntington’s chorea — case report
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STRESZCZENIE. Autorki przedstawiajq trud-
nosci diagnostyczne zwigzane z rozpoznawaniem
wezesnych stadiéw choroby Huntingtona. Wskazu-
ja na znaczenie rzetelnego wywiadu oraz rozstrzy-
gajacq rolg badan genetycznych (red.).

SUMMARY. Difficulties in diagnosing early stages
of Huntington’s chorea are presented. The authors
emphasise the importance of a careful interview and
the crucial role of genetic tests (Ed.).
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Plasawica Huntingtona jest dziedziczna,
postepujaca, zwyrodnieniowa choroba moz-
gu. Czestosé jest wystepowania oceniana jest
na 2 do 9 przypadkéw na 100 000 os6b. Ob-
jawy ukladaja sie¢ w trzy grupy zaburzen:
zaburzenia ruchowe, poznawcze oraz zabu-
rzenia psychiczne. Choroba dziedzczy sig
w sposdb autosomalny, dominujacy, z pelna
penetracja genu. Jej pojawienie nie jest zalez-
ne od plci. Dzigki analizom DNA, w 1993 r.
odkryto gen odpowiedzialny za rozwdj plasa-
wicy Huntingtona. Nosi on nazwe IT 15, zlo-
kalizowany jest na dystalnym odcinku krot-
kiego ramienia 4 chromosomu. Mutacja dy-
namiczna bedaca przyczyna choroby powo-
duje zmiane dlugosci poczatkowego odcinka
genu. W zmutowanym genie wystepuje wielo-
krotnie powtarzajaca sie sekwencja trinu-
kleotydow ztozonych z cytozyny, adenozyny
i guaniny (CAG). Wzrost liczby powtorzen
wiaze si¢ z obnizeniem wieku wystegpowania
choroby i nasileniem jej objawdw.

Patomorfologiczne zmiany w plasawicy
Huntingtona maja charakter przewleklego

procesu zwyrodnieniowego obejmujacego ko-
re mozgu i jadra podstawy. Najbardziej cha-
rakterystyczny jest zanik jadra ogoniastego
i laczace sie z nim poszerzenie komédr moézgu,
ktére w badaniach obrazowych przyjmuja
,.motylkowaty” ksztalt. Zanik kory mozgu
zaznacza sie najwyrazniej w okolicach platow
czolowych. W badaniach PET i SPET stwier-
dza sig obnizony metabolizm ghikozy w praz-
kowiu i korze mozgu, a takze obnizone wiaza-
nie dopaminy w tych okolicach.

Zmiany anatomiczne w obrazie mézgu
u chorych z plasawica lacza si¢ z rézno-
rodnymi zaburzeniami neurochemicznymi.
Uwaza sig, ze podlozem zaburzen rucho-
wych w plasawicy Huntingtona sa zaburze-
nia roéwnowagi pomiedzy neurotransmisja
GABA-ergiczna, dopaminergiczna, seroto-
ninergiczna i acetylocholinergiczna, wérod
ktoérych pierwszoplanowa pozycje zajmuje
deficyt GABA.

Mimo doéé charakterystycznych wynikow
badan obrazowych, najistotniejsze dla diagno-
styki i zapobiegania plasawicy Huntingtona




10 Izabela Niediwiecka i inni

jest badanie genetyczne — analiza DNA z po-
branych leukocytow.

Plasawica Huntingtona rozpoczyna sie
w §rednim wieku. Najwiecej, bo az 60% za-
chorowan pojawia si¢ pomiedzy 31 a45r.2.,
a przeszto 90% zachorowan wystepuje po-
miedzy 21 a 60 r.z. W rozwoju choroby wy-
stapienie zaburzen ruchowych zwykle po-
przedzane jest niewielkimi zmianami w za-
chowaniu i wzmozona drazliwoscia. Zwiastu-
nowe zaburzenia ruchowe zazwyczaj nie
maja charakteru typowych ruchéw plasawi-
czych, czasami sprawiaja wrazenie zmaniero-
wanych, teatralnych, ekscentrycznych i do-
piero w retrospektywnej ocenie mozna im
przypisac patologiczny charakter. W typowo
przebiegajacej plasawicy Huntingtona na po-
czatku pojawiaja si¢ zaburzenia ruchowe,
ktéorym z biegiem czasu zaczynaja towarzy-
szy¢ roznorodne zaburzenia psychiczne i na-
rastajace objawy zespotu otepiennego.

Zaburzenia ruchowe maja charakter ru-
chéw mimowolnych, choreo-atetotycznych.
Schematy ruchowe zwykle nie powtarzaja sie,
maja rézna dynamike. Obejmuja poczatko-
wo mieénie twarzy, szyi i koficzyn gérnych.
Z biegiem czasu nasilaja sie i ogarniaja nie-
mal wszystkie miednie szkieletowe. W ciez-
kich przypadkach upo$ledzaja mowe, poly-
kanie, oddychanie i ch6d. W lagodniejszych
postaciach zaburzenia ruchowe moga ograni-
czaé sie do pojedynczych grup miesniowych.
Nierzadko wystepuja napady drgawek. Przy
wieloletnim przebiegu choroby, wraz z postg-
pujacym otepieniem obserwuje sie niekiedy
czeSciowe zmniejszenie zaburzen ruchowych.

Czesto pierwszymi sygnalami rozpoczyna-
jacego sig procesu chorobowego sa zmiany
psychiczne: zaburzenia zachowania i osobo-
wosci, wahania nastroju, zaklocenia funkcji
poznawczych, zaburzenia psychotyczne.

Depresja pojawia sie u 30-40% pacjentéw
z plasawica Huntingtona, ok. 25% usiluje
popei¢ samobdjstwo, ok. 6% dokonuje sku-
tecznej proby samobdjczej. Tendencie sa-
mobdjcze zwykle pojawiaja sie na poczatku
choroby. Depresja w przebiegu plasawicy
Huntingtona ma czgsto postaé cigzkiej depre-

sji z urojeniami (gléwnie winy) i zahamowa-
niem psychoruchowym. Opisywane sa bardzo
dhugie, trwajace kilka lat epizody depresyjne.
Moga pojawic¢ si¢ one na kilka lat przed wy-
stapieniem zaburzen ruchowych. Rzadziej wy-
stepuja epizody maniakalne. Przebiegaja one
do$¢ gwaltownie, rowniez osiagaja poziom
zaburzen psychotycznych, czgsto koncza sie
naglym przejsciem w zesp6t depresyjny.

U 10% do 30% pacjentéw z plasawica
stwierdza si¢ zaburzenia psychotyczne przy-
pominajace zespoly schizofreniczne. Szcze-
golnie wyraznie zaznaczaja sig w ich prze-
biegu objawy wytwoércze — urojenia, w tym
typowe urojenia paranoidalne (wpltywu, od-
dzialywania, odsloniecia, czesto o dziwacz-
nej, absurdalnej tresci) oraz réznego rodza-
ju halucynacje.

Czesto opisywane sa takze zaburzenia za-
chowania i osobowosci. Moga one przybie-
ra¢ postac zespolu apatycznego ze spowol-
nieniem, spadkiem aktywnoéci i zaintereso-
wan oraz spolecznym wycofaniem si¢ lub
przebiega¢ pod postacia wzmozonej draz-
liwosci, pobudliwosci, chwiejnosci emocjo-
nalnej i zachowan agresywnych.

Obnizenie funkcji intelektualnych jest ty-
powe dla wszystkich chorych i tak jak inne
zaburzenia psychiczne moze wyprzedza¢ za-
burzenia ruchowe. Wyrazne cechy zespolu
otepiennego, dotykajacego ok. 90% pacjen-
téw, pojawiaja sie jednak dopiero po kilku-
letnim przebiegu choroby, zwykle wraz z ist-
nigjacymi juz objawami neurologicznymi.
Pierwszymi objawami sa trudnoéci w rozwia-
zywaniu codziennych probleméw z dotych-
czasowa wydajnoscia, trudnosci z rozroznia-
niem subtelnych réznic jezykowych. Psycho-
logiczne badania testowe stwierdzaja obnize-
nie pamieci zaréwno stownej, jak i stuchowej
ze wzglednym oszczedzeniem funkcji jezyko-
wych i wzrokowo-przestrzennych. Zaburze-
nia pamieci nie maja cech prawdziwej am-
nezji. Zaburzone jest gtownie odtwarzanie
wezesnigj przyswojonych informacji. Rowno-
legle do deficytow poznawczych rozwijaja sie:
apatia, spowolnienie, spadek zainteresowan
i ztozonej aktywnosci, dezorganizacja zacho-
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wan. W zaawansowanych stadiach zespolu
otgpiennego dochodzi do znacznego wynisz-
czenia, chory traci zdolnosé stownego komu-
nikowania si¢ z otoczeniem, nie rozpoznaje
czlonk6w rodziny, jest zobojetnialy, niezdol-
ny do samodzielnego zaspokajania swych
najbardziej podstawowych potrzeb.

Rokowanie jest niepomyslne. Postepujacy
przebieg choroby prowadzi do zgonu w cig-
gu 15-20 lat od postawienia rozpoznania.
Smieré nastepuje najczeéciej w wyniku za-
burzen oddychania lub infekcji.

OPIS PRZYPADKU

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

Wywiad. O podrozujacej bez celu, zagu-
bionej kobiecie powiadomil pogotowie motor-
niczy. W momencie przyjecia z uzyskanego
od pacjentki wywiadu dowiedzelisSmy sie, Ze
do Warszawy przyjechala z okolic Ostrowca
Swietokrzyskiego. Zagubila si¢ w drodze po-
wrotnej do domu. Informowata o swych per-
sonaliach, ujawnila tez adres, imie i nazwisko
syna z ktoérym mieszka, nazwisko pracowni-
ka opieki spolecznej, ktory sie nia opiekuje.
Twierdzila, ze dotychczas nie leczyla sie
psychiatrycznie, jeden raz byla w oddziale
neurologicznym. Zaprzeczala, by kiedykol-
wiek powaznie chorowala, miala uraz glowy,
drgawki, utraty przytomnosci. Méwila, ze od
dwach lat . jest na rencie”’. Wezeéniej praco-
wala jako sprzedawczyni w sklepie. Nie pa-
mietala znaczacych dat w swoim zyciu, z tru-
dem przypomniala sobie date urodzn syna,
z ktorym obecnie mieszka. Bardziej szcze-
gélowych danych dotyczacych rodziny, okre-
su pracy, malzenistwa nie udalo sie uzyskac.

W czasie kilku dni obserwacji sprawdzilis-
my podane przez pacjentke dane personalne
i nawigzalismy kontakt z osrodkiem pomocy
spolecznej. Dowiedzieliémy sie, Zze chora od
trzech lat pozostaje pod opieka oSrodka,
przed dwoma laty byla przyjeta na kilka dni
do oddzialu neurologicznego, ktory samo-
wolnie opuscila przed ukornczeniem diagnos-

tyki i leczenia. Od dwdch lat ma przyznana
IT grupe inwalidzka, otrzymuje zasitek z opie-
ki spolecznej. Mieszka z 17-letnim synem.
Przed czterema laty odebrano jej prawo do
opieki nad dwojgiem mlodszych dzieci. Zmar-
ly przed wielu laty ojciec pacjentki leczyl sie
psychiatrycznie z rozpoznaniem schizofrenii.
Udalo nam sie nawiazaé kontakt z synem
pacjentki, od ktérego dowiedzielismy sie, ze
pacjentka od wielu lat nie pracuje. 10 lat
wezeéniej od rodziny odszedt naduzywajacy
alkoholu drugi maz pacjentki. Od kilku lat
chora byla mmniej aktywna — wykonywala
w domu tylko proste czynnosci, unikala kon-
taktu z ludzmi. W 1996 r. odebrano jej prawo
do opieki nad dwdjka mlodszych dzieci. Wte-
dy syn zauwazyl pierwsze wyrazniejsze zmiany
w zachowaniu matki. Okreélat je jako ,,zata-
manie nerwowe’ i laczyt z utrata kontaktu
z mlodszymi dzieémi. Pacjentka, wg niego,
stala sie smutna, przestala wychodzié z domu,
byla catkowicie bezczynna, matlomowna, izo-
lowala si¢ od otoczenia, zaniedbywala dotych-
czasowe obowiazki. Po pewnym czasie zaczgla
czesciej jezdzié do swojej matki mieszkajacej
w sasiedniej miejscowosci. Dzialania te pode-
jmowala jednak do$¢ chaotycznie: bladzila po
miasteczku, wychodzita z domu péznym wie-
czorem, gdy nie bylo juz zadnego autobusu,
ktérym moglaby dojechaé.

Stan kliniczny. Byla niezorientowana w cza-
sie, miejscu pobytu, aktualnej sytuacji, nie
potrafita powiedzec¢ jak dlugo blgkata si¢
po Warszawie. Kontakt stowny byt bardzo
trudny — mowa byla niewyrazna, dyzartrycz-
na, wypowiedzi skape, czgste perseweracje.
W czasie badania okresowo pojawialy sie mi-
mowolne ruchy glowy, szyi, ramion i koficzyn
gérnych, sporadycznie pojedyncze gryma-
sy twarzy. Widoczne bylo wyniszczenie, za-
niedbanie, na skorze obecne byly rozlegle
zmiany grzybicze:

Obserwacja. W czasie pobytu w oddziale
spontanicznie nie nawiazywala kontaktu,
wigkszoS¢ czasu spedzala lezac w 16zku. Byla
spokojna, dostosowana do polecen, biernie
poddawata si¢ zabiegom pielegnacyjnym. Pod-
stawowe potrzeby zaspokajata samodzielnie,
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aczkolwiek wymagata mobilizacji do utrzy-
mywania higieny osobistej. Obserwowano, ze
niekiedy bladzita po oddziale szukajac swo-
jej sali, ale zwykle udawalo jej si¢ po kilku
prébach samodzielnie odnalezé wlasciwy
pokdj 1 16zko. Ruchy mimowolne pojawialy
sie sporadycznie, nie utrudnialy codziennego
funkcjonowania. Jedynym stale utrzymuja-
cym sie zaburzeniem neurologicznym byl nie-
zborny, momentami utykajacy chod.

Takze w czasie dalszej hospitalizacji kon-
takt z pacjentka stale byt utrudniony. Wpraw-
dzie zgadzala sie na rozmowy, ale wypowiada-
Ia sie skapo, malo spontanicznie, byla spowol-
niala, w nieznacznie obnizonym nastroju.

Badanie psychologiczne — pacjentka udzieli-
la podstawowych informacii dotyczacych ro-
dzicow, syna, zrodia aktualnego utrzymania.
Na zadawane pytania starala si¢ odpowiadaé
pelnymi zdaniami. Polecenia rozumiata i wy-
konywala. Badania testowe objely skale Mini
Mental State i test Bender. Po wykonaniu
powyzszych testow czula si¢ zmeczona, od-
mowita dalszego badania. Proby kontynuo-
wania badania nie powiodly si¢ — odmawiata
udzialu. Przy tak ,.szczatkowym® badaniu
psychologicznym nie mozna bylo jednoznacz-
nie stwierdzié organicznego uszkodzenia
o.u.n., jednak analiza ilosciowa i jakoéciowa
wspomnianych testow sugerowala glebokie
uszkodzenie o.u.n. Sugestie te potwierdzily
badanie neurologiczne i badania obrazowe.

Konsultacja neurologiczna — mimowolne
ruchy w obrebie pasa barkowego, konczyn
gornych i dolnych, wzmozenie napiecia mie$-
niowego typu pozapiramidowego, wygoro-
wanie odruchdéw, a w konczynach dolnych
odruchy polikloniczne, obecno$¢ objawu Ba-
bifiskiego po stronie lewej, utykajacy chod
i zaburzenia mowy —mowa zamazana, dy-
zartryczna. Z podejrzeniem choroby Creutz-
feldta-Jacoba pacjentka zostala przeniesiona
do oddzialu neurologicznego. W czasie krot-
kotrwalego pobytu pacjentki w klinice neuro-
logicznej wystapit dwukrotnie epizod naglego
pobudzenia: pacjentka krzyczala, rzucala sig
w 16zku, usitlowala uciekaé z oddziahi. Z tego
powodu zostala przeniesiona z powrotem do

oddzialu psychiatrycznego, gdzie kontynuo-
wano diagnostyke. Poza tymi dwoma epizo-
dami nie obserwowano stanéw pobudzenia.
Jedynym zastosowanym leczeniem bylto po-
dawanie piracetamu — 1600 mg/dz.

W badaniach obrazowych CT i MRI mdz-
gu stwierdzono obecno$é nogdlnionych, du-
zych zanikéw mobzgu zaréwno struktur ko-
rowych jak i podkorowych, poszerzenie ko-
mor moézgu i zbiornikéw podstawy. W celu
wyjaénienia przyczyny stwierdzanych u pa-
cjentki zaburzen chodu wykonano badanie
rentgenowskie stawow biodrowych — wynik
badania byl prawidlowy.

W badaniu EEG stwierdzono zapis nie-
prawidlowy, zdominowany niskonapieciowa
czynnoécia mieszana, na ktorej tle zarejestro-
wano pojedyncze, krotkie wytadowania fal
o czestotliwosci 7 Hz i amplitudzie 41 mV
w prawej okolicy skroniowej.

Na podstawie wykonanych badan stwier-
dzono u pacjentki plasawice Huntingtona,
ktora ostatecznie potwierdzono uzyskujac
pozytywny wynik badania genetycznego.

KOMENTARZ

Poniewaz w obrazie klinicznym u pacjentki
dominowaly deficyty poznawcze, w naszym
postepowaniu diagnostycznym staraliémy sie
przede wszystkim wyjasnic etiologie zaburzen.
Wiek chorej (40 lat) sugerowal, by jako ich
przyczyne wzia¢ pod uwage zaburzenia wro-
dzone, uposledzenie umystowe lub wczesna
postaé choroby Alzheimera. Zaburzenia ru-
chowe nie byly typowe i nie utrzymywaly sie
stale. Pojawialy si¢ okresowo w postaci gwal-
townych, krotkotrwalych ruchéw, pojedyn-
czych grymasow. Byly umiarkowanie nasi-
lone. Dane z wywiadu uzyskanego od opie-
kunéw pacjentki pozwolily uvstali¢,! ze do
ok. 36 r.z. funkcjonowala wzglednie dobrze,
a pierwsze dostrzegalne przez otoczenie zmia-
ny w zachowaniu dotyczyly spadku aktywnos-
cl, utraty dotychczasowych umiejetnosci, bez-
radnosci i wycofania z kontaktéw spolecz-
nych, prawdopodobnie obecne byly rowniez
elementy zespolu depresyjnego. Powyzsze da-
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ne pozwolily wykluczy¢ uposledzenie umysto-
we. Kolejnym waznym dla ustalenia rozpoz-
nania faktem byla informacja o chorobie psy-
chicznej ojca pacjentki. Przypuszczamy, ze
rozpoznawana u niego psychoza schizofre-
niczna mogta mie¢ podobne, organiczne po-
dloze. Wskazywaloby to na mozliwosc dzie-
dziczenia zaburzen. Uogodlnione zaniki mézgu
uwidocznione w badaniu CT i MRI naszej
pacjentki sugerowaly gwaltownie postgpu-
jacy proces zwyrodnieniowy. Badanie EEG
wykluczyto brana pod uwage w roznicowa-
niu chorobe Creutzfeldta-Takoba. Zaplano-
wano badanie genetyczne majace potwier-
dzi¢ sformutowane na podstawie powyzszych
badan i wywiadéw rozpoznanie plasawicy
Huntingtona. Wynik byl pozytywny.
Opisany przebieg plasawicy Huntingtona
i rozwdj zespolu otgpiennego nie jest typowy.
Znacznie nasilone deficyty poznawcze poja-
wily sie¢ u naszej pacjentki juz we wezesnym
etapie choroby. Poprzedzat je jedynie krotko-
trwaly okres zaburzen o charakterze zespolu
apatyczno-abulicznego. Stwierdzane zaburze-
nia ruchowe byly malo charakterystyczne
i stabo wyrazone. Rozpoznanie w przedsta-
wionym przypadku w znacznym stopniu po-
moégt ustalic wywiad. Zwracala uwage duza
dynamika narastania objawéw zespolu ote-
piennego oraz choroba psychiczna ojca pa-
cjentki. Plasawica Huntingtona, cho¢ nie-
zwykle rzadko spotykana, zawsze powinna
by¢ brana pod uwage przy rdéznicowaniu ze-
spolu otgpiennego, zwlaszcza, ze moze mied
ona nietypowy przebieg, moga jej towarzy-
szy¢ réznorodne objawy psychopatologiczne,
a charakterystyczne dla niej zaburzenia ru-
chowe bywaja stabo wyrazone lub nie wyste-
puja nawet w zaawansowanym stadium.
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