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Neuropsychiatryczne aspekty choroby Huntingtona — opis przypadku

Neuropsychiatric aspects of Huntington s disease — case report
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STRESZCZENIE

Cel. Opis specyfiki otepienia oraz zaburzen neuropsychiatrycznych wystepujqcych w chorobie Huntingtona (HD) ilustrowany przykta-
dem 34-letniej pacjentki z wezesng postaciq choroby, hospitalizowanej trzykrotnie w Klinice Psychiatrii.

Poglagdy. Choroba Huntingtona jest postepujqcq zwyrodnieniowq chorobq OUN, ktorej towarzyszq zaburzenia ruchowe, otepienie
oraz zaburzenia psychiczne. Rozpoznanie ustalane jest jest na podstawie testow genetycznych, badan neuroobrazowych oraz badan
neuropsychiatrycznych. Zwiqzanymi z HD zaburzeniami sq: wahania nastroju, zaburzenia osobowosci, drazliwosé i zachowania eksplo-
zywne, zaburzenia psychotyczne podobne do schizofrenii, tendencje samobdjcze oraz specyficzne zaburzenia funkcji poznawczych.

Whioski. Otepienie w chorobie Huntingtona rozni sie od towarzyszqcego innym chorobom zwyrodnieniowym OUN. Zaburzenia
psychiczne mogq by¢ pierwszymi sygnalami rozpoczynajqcego sie procesu chorobowego.

SUMMARY

Objectives. To characterize the dementing and neuropsychiatric disorders specific to Huntington's disease (HD), and illustrate them by
a case report of a 34-year-old woman with an early onset HD, hospitalized three times in the Psychiatry Department.

Review. Huntington s disease is a progressive degenerative disease of the CNS associated with motor impairment, dementia and mental
disorders. The diagnosis is based on genetic tests, neuroimaging and neuropsychiatric examinations. HD is related to a number of abnormalities:
mood and personality disorders, irritability and explosive behaviors, schizophreniform psychotic disorders, suicidal tendencies, and specific

cognitive dysfunctions.

Conclusions. Dementia in HD differs from that present in other degenerative diseases of the CNS. Mental disorders may be a first signal

of HD onset.
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Plasawica Huntingtona jest postgpujaca zwyrodnieniowa
choroba OUN dziedziczona autosomalnie dominujaco z pet-
na penetracja genu. Wystepuje z czestoscia 4 do 7 przypad-
kow na 100 tys. Za fenotyp odpowiedzialna jest tzw. mutacja
dynamiczna w genie dla huntingtyny. Gen ten odkryto
w 1993 roku, nazwany zostat IT15, a zlokalizowany jest na
dystalnym odcinku krotkiego ramienia czwartego chromoso-
mu. Wykazano, ze liczba powtorzen trojki nukleotydow CAG
jest w tym genie zmienna. U 0so6b zdrowych waha si¢ od 6
do 35, u chorych za$§ wynosi od 39 do 180. Istnieje zaleznos¢
migdzy wiekiem wystapienia objawow a liczba powtorzen
CAG, tzn. im wigksza liczba powtdrzen, tym wczesniej roz-
wija si¢ choroba. Wyro6znia sig¢ posta¢ mlodziencza (wiek za-
chorowania od 4 do 19 lat) i posta¢ wczesna (20-34 lat),
ktore tacznie stanowia 10% przypadkow. Zwiazane sg z prze-
kazywaniem mutacji przez ojca i charakteryzuja si¢ szybkim
przebiegiem klinicznym (7-10 lat). Postaci wieku $redniego
(35 do 49 lat) oraz poznego (ponad 50 lat) stanowia wigk-
szo$¢, tj. okoto 90% zachorowan. Posta¢ wieku poznego
dziedziczy sig glownie od matki, ma znacznie tagodniejszy
i dluzszy przebieg kliniczny (15-20 lat) [1, 2, 3].

Chorobg po raz pierwszy opisat w 1872 roku amerykan-
ski lekarz George Huntington. Jako cechg charakterystyczna
wyroznit zaburzenia ruchowe o charakterze ruchow plasawi-
czych, ktore poczatkowo obejmuja tylko ograniczone grupy

migsni, z biegiem czasu nasilaja si¢ i ogarniaja wszystkie
migsnie szkieletowe. Chdd staje si¢ uposledzony, niezgrab-
ny, mowa niewyrazna, dyzartryczna, pojawiaja si¢ problemy
z potykaniem. W wariancie mlodzieficzym (wczesnym) za-
burzenia ruchowe wystgpuja w postaci sztywnosci z akineza,
a klasyczne ruchy plasawicze sa rzadkie. Szybko u tych pa-
cjentdow dochodzi do zespotu otgpiennego, wystgpuja takze
zaburzenia mézdzkowe oraz drgawki [4]. W zaawansowa-
nych stadiach choroby dochodzi do znacznego wyniszcze-
nia, chory traci zdolno$¢ stownego komunikowania sig z oto-
czeniem, nie rozpoznaje czlonkow rodziny, jest zobojgtniaty,
niezdolny do samodzielnego zaspokajania swych najbar-
dziej podstawowych potrzeb [5, 6].

Badania obrazowe struktur moézgu w plasawicy Hun-
tingtona ujawniaja u wigkszosci pacjentdw zmniejszona
wielko$¢ jadra ogoniastego oraz wystgpowanie zarowno
w jadrze ogoniastym, jak i w jadrze soczewkowatym syg-
natéw o niskiej czgstotliwosci. Wzgdrze oraz przysrodkowe
struktury skroniowe zmniejszaja si¢, dochodzi rowniez do
wyraznego zwyrodnienia istoty biatej. Badanie z uzyciem
znakowanej glukozy metoda PET wykazuje zmniejszona
aktywnos$¢ metaboliczng w jadrze ogoniastym, ktora wyste-
puje wezesniej niz zaniki.

Zardéwno korowy, jak i podkorowy spadek metabolizmu
oraz zmniejszona perfuzja sa uwazane za objaw postgpujace;j
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choroby. W badaniu po$miertnym pacjentdw z plasawica
Huntingtona obserwuje si¢ znaczny zanik jader ogonias-
tych oraz mniej nasilone zmiany w obrgbie skorupy i gatki
bladej [7, 1].

Czgsto pierwszymi sygnatami rozpoczynajacego sig pro-
cesu chorobowego sa zaburzenia psychiczne. Naleza do nich
wahania nastroju, zaburzenia psychotyczne, zaburzenia oso-
bowosci i zachowania jak tez upo$ledzenie funkcji poznaw-
czych, stanowiace element zespotu otgpiennego.

Najbardziej typowe dla choroby Huntingtona sa zabu-
rzenia osobowosci i zachowania, ktore dotycza wigkszos$ci
chorych. Moga one przybieraé postac¢ zespotu apatycznego
ze spowolnieniem, spadkiem aktywnosci, zainteresowan
oraz spolecznym wycofaniem lub przebiega¢ pod postacia
wzmozonej drazliwosci, pobudliwos$ci, chwiejnosci emocjo-
nalnej i zachowan agresywnych jak tez autoagresywnych [7].

U blisko 40% chorych pojawiaja si¢ zaburzenia afektyw-
ne, zwykle depresja, rzadziej stany maniakalne (ok. 5%).
Depresja czgsto poprzedza wystapienie objawow neurolo-
gicznych (na 2 do 20 lat) [8, 9]. Depresja w przebiegu cho-
roby Huntingtona ma czgsto posta¢ cigzkiej depresji z uro-
jeniami (glownie winy) i zahamowaniem psychoruchowym.
Opisywane sa bardzo dtugie, trwajace kilka lat epizody depre-
syjne. Epizody maniakalne natomiast przebiegaja dos¢ gwal-
townie, rowniez osiagaja poziom zaburzen psychotycznych,
czesto koncza si¢ naglym przejSciem w zespot depresyjny.

Wielu chorych dokonuje prob samobdjczych; co czwar-
ty co najmniej raz i blisko 6% zgondéw spowodowanych jest
u tych pacjentéw skuteczng proba samobodjcza. Prawdo-
podobienstwo popetnienia samobdjstwa jest najwigksze
W momencie wysunigcia podejrzenia lub postawienia roz-
poznania plasawicy Huntingtona [8, 9].

Wspotczesne badania szacuja rozpowszechnienie obja-
woOw psychotycznych u chorych z HD na okoto 30%. Zwykle
maja one obraz zespotu omamowo-urojeniowego, czasem
podobnego do schizofrenii. Urojenia maja zazwyczaj cha-
rakter urojen wplywu, oddziatywania, odstonigcia, czgsto sa
urojeniami o dziwacznej, absurdalnej tresci. Objawy psycho-
tyczne moga poprzedza¢ wystapienie zaburzen ruchowych,
wtedy czesto odraczaja postawienie prawidtowej diagnozy
neurologicznej. Obserwowane bowiem ruchy mimowolne
bywaja traktowane jako elementy psychopatologii, takiej
jak manieryzmy, stereotypie czy dyskinezy polekowe [3, 5].

Sporadycznie pojawiaja si¢ w chorobie Huntingtona ze-
spoty obsesyjno-kompulsywne oraz zaburzenia Igkowe [5].

CzegS$ciej natomiast wystepuja zaburzenia popgdu plcio-
wego. Nadmierny lub obnizony poped, jak tez zaburzenia
preferencji seksualnych pojawiaja si¢ u okoto 30% pacjen-
tow z HD. Czgstotliwos$¢ wystgpowania obnizonego popgdu
plciowego nie jest znana. Opisywane sa natomiast przypadki
wzmozonego libido u pacjentow z HD, ktore polegaja na
»poszukiwaniu satysfakcji seksualnej w dziwnych miejs-
cach i o niewtasciwym czasie”. Zanotowano przypadki pa-
rafilii, takich jak zoofilie, ekshibicjonizm, pacjenci dopusz-
czali si¢ masturbacji na oczach wlasnych dzieci. Nadmierny
poped, jak tez zaburzenia preferencji seksualnych sa od-
zwierciedleniem niepohamowanej impulsywnosci [8].

Obecnos$¢ i nasilenie objawow neuropsychiatrycznych
nie koreluje z iloscia powtorzen CAG, cho¢ pojawienie sig
gniewliwosci oraz wrogosci nalezy do najwczesniejszych
objawow zwiastujacych wystapienie choroby u nosicieli
mutacji genowych [7].

Beata Nicewicz, Justyna Petka-Wysiecka

Zaburzenia funkcji poznawczych sa stalym elementem
obrazu klinicznego choroby. U wszystkich pacjentéw roz-
wija si¢ postgpujacy zespot otgpienny. Poczatkowo stwier-
dza si¢ drobne deficyty, takie jak zaburzenia pamigci
(zwykle trudno$ci z przypominaniem, szczeg6lnie ,,na za-
danie” 1 w sytuacji wymagajacej szybkiego reagowania,
przy zachowanej zdolno$ci do nabywania nowych informa-
cji oraz ,,przypominania z podpowiadaniem”), dyskalkulia,
obnizona fluencja slowna, zaburzenia wzrokowo-prze-
strzenne. Juz w poczatkowych stadiach zaznaczaja sig¢ istot-
ne problemy z organizacja i planowaniem wieloetapowych
zadan. Pomimo teoretycznej znajomosci sekwencji wyda-
rzen koniecznych do wykonania czynnosci ztozonej (np.
gotowania, prania) — pacjenci nie sa w stanie prawidtowo
ich uszeregowac i tym samym wykona¢ planowanej czyn-
nosci. Czesto obserwuje si¢ tez zaburzenia podzielnosci,
trwalosci 1 przerzutnosci uwagi. Bardzo typowe jest takze
znaczne spowolnienie wykonywania prob, czgsto wspotist-
niejace z apatia i odmowa wspotpracy.

Otgpienie w chorobie Huntingtona rozni si¢ istotnie od
obserwowanego typowo w chorobie Alzheimera. Objawy
korowe, takie jak afazja, agnozja czy apraksja, wystepuja
rzadko i zwykle dopiero w zaawansowanych stadiach cho-
roby. Rzadziej tez wystepuja wezesne w chorobie Alzhei-
mera zaburzenia orientacji. Wglad jest zwykle przynajmnie;j
cze$ciowo zachowany. Poza zaburzeniami pamigci charak-
terystyczne sa spowolnienie myslenia, apatia, brak napgdu
oraz obnizenie nastroju. Wszystkie te cechy sktadaja sig¢ na
typowy obraz otgpienia podkorowego.

A oto charakterystyka pacjentéw z otgpieniem hunting-
tonowskim przedstawiona przez Caina [10].

1. Sa $wiadomi postgpujacego otgpienia (maja wglad).

2. Maja szczegdlng trudno§é w organizowaniu, planowa-
niu a takze sekwencyjnym porzadkowaniu informacji.

3. Przytlacza ich nadmiar informacji, czgsto prosza o po-
wtorzenie pytania.

4. Trudno$¢ sprawia im przywolanie informacji ,,na zada-
nie”, nieco p6zniej przypominaja sobie odpowiedz.

5. W pierwszej kolejnosci traca wspomnienia drobnych
szczegotow (analogia ,.,tonacej piramidy”).

6. Spontanicznie nie podejmuja aktywnosci, ale chetnie
uczestnicza w zaplanowanych przedsigwzigciach.

7. Czesto do obrazu choroby dotaczaja liczne objawy psy-
chiatryczne, nie wiadomo czy sa one wyrazem akcentacji
przedchorobowych cech osobowosci, czy tez zaburzenia-
mi nieodlacznie zwiazanymi z jednostka chorobowa (na-
leza do nich nadmierna drazliwo$é, chwiejny afekt, po-
dejrzliwos¢, obserwowane sa takze stany psychotyczne).

8. Zaznaczona jest znaczna wrazliwos$¢ na zmiany st¢zenia
lekéw psychotropowych we krwi.

Nie znamy terapii, ktéra mogltaby spowodowac powstrzy-
manie lub spowolnienie procesu chorobowego. Najnowsze
wytyczne dotyczace leczenia zaburzen towarzyszacych cho-
robie, oparte sa na metaanalizie 24 badan sporzadzonej
przez Bonnellego w 2003 roku [11]. W raporcie podkreslo-
no fakt, iz w roznych stadiach choroby pojawiaja si¢ rézne
objawy, stad konieczne zindywidualizowane podejscie te-
rapeutyczne. Niewielkie i §rednio nasilone ruchy plasawi-
cze nie wymagaja leczenia farmakologicznego. Zaleca si¢
leczy¢ uciazliwe, nasilone ruchy plasawicze atypowymi
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neuroleptykami, takimi jak: olanzapina, risperidon, kwetia-
pina lub klozapina. Nadreaktywnos$¢ neuronéw hamuja tak-
ze antagoni$ci glutaminianu, wéréd nich amantadyna (do
36% efektywnosci), riluzol, ketamina, remacemid. W opa-
nowywaniu ruchow plasawiczych stosowana jest takze tzw.
terapia GABA-ergiczna, polegajaca na uzupetnianiu niedo-
boru naturalnych substancji hamujacych aktywnos$¢ neuro-
néw (baclofen, benzodiazepiny). Nalezy pamigtaé, ze nie-
ktore leki, tj. piracetam, flunaryzyna, pochodne L-dopy
moga nasila¢ ruchy mimowolne. W zaburzeniach chodu
i bradykinezji poprawg zanotowano po zastosowaniu olan-
zapiny, haloperidol wywolywat niewielki efekt.

Inne strategie postgpowania — to rehabilitacja, ruchowa
fizykoterapia oraz edukacja pacjenta i opiekuna w zakresie
ochrony przed upadkami. W przypadku zaburzen mowy
i potykania pomocne okazuja si¢ pomocne okazuja si¢ tre-
ningi logopedyczne, treningi polykania i ¢wiczenia odde-
chowe. Zaburzenia polykania prowadza do probleméw
z odzywianiem, stad w zaawansowanych stadiach choroby
konieczne bywa karmienie odpowiednimi preparatami zy-
wieniowymi za pomoca sondy lub przezskornej gastrosto-
mii endoskopowej (PEG).

W leczeniu depresji nie zaleca si¢ stosowania trojpier-
Scieniowych lekow przeciwdepresyjnych (moga bowiem
poglebiac otgpienie), lecz leki antydepresyjne nowej genera-
cji np. SSRI. Zaburzenia emocjonalne i zachowania nalezy
leczy¢ za pomoca karbamazepiny, kwasu walproinowego,
klonazepamu, fluoksetyny, klomipraminy lub propranololu.
W leczeniu natrgetw, a takze agresji stosowane sa neurolep-
tyki atypowe. Celem zahamowania narastania objawow ote-
piennych zaleca si¢ wiaczenie donepezilu lub memantyny.

OPIS PRZYPADKU

Problemowi zaburzen psychicznych w chorobie Hun-
tingtona mielismy okazje przyjrze¢ si¢ dzigki 34-letniej pa-
cjentce, niepracujacej wdowie, matce 2 dzieci (10, 4 lata),
ktora trafita do Kliniki Psychiatrii jeszcze przed rozpozna-
niem choroby podstawowej. Skierowana zostata bezposred-
nio z Kliniki Neurologii, gdzie nie stwierdzono istotnych
odchylen w stanie neurologicznym, co $wiadczy o tym, ze
zaburzenia psychiczne dominowaty.

Po 6 latach od ujawnienia si¢ pierwszych objawdw, na
podstawie trzeciego z kolei badania MR glowy oraz pozy-
tywnego badania genetycznego rozpoznano postaé wczes-
na choroby Huntingtona, w ktorej przez dtugi okres nie
wystepowaty ruchy plasawicze, pogigbiaty si¢ natomiast
zaburzenia ruchu w postaci sztywno$ci oraz zaburzenia
mowy o charakterze dyzartrii. Najistotniejszy dla wysunig-
cia podejrzenia choroby Huntingtona jest obciazony wywiad
rodzinny. Matka naszej pacjentki byta kobieta zdrowa, nato-
miast ojciec byl nieznany:.

Pierwsze, dostrzegalne przez otoczenie objawy choroby
zaczely by¢ widoczne kiedy pacjentka miata 28 lat, a pole-
galy na potykaniu si¢, wypadaniu przedmiotow z rak, jaka-
niu. W dwa lata pdzniej pacjentka nie potrafita juz samo-
dzielnie ugotowac obiadu, zrobi¢ prania ani zakupow
(zaburzona organizacja zadan wieloetapowych).

Uwypukleniu ulegly pierwotnie posiadane cechy oso-
bowosci. Pacjentka, zdaniem matki, zawsze byta uparta. Z
jej relacji wynikato, iz corka zazadata zakupu telewizora
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do pokoju w ktorym spgdzata wigkszos$¢ czasu (telewizor
byt w drugim pokoju). Pomimo, Ze rodzina cierpiala na brak
srodkéw finansowych, telewizor zostal zakupiony, ponie-
waz pacjentka krzyczata na matke i pozostawata w tym bar-
dzo konsekwentna.

Podczas pierwszej hospitalizacji, ktora miata miejsce
3 lata przed rozpoznaniem, rozpoznano u pacjentki organicz-
ne zaburzenia depresyjne. Dhugotrwale leczenie doksepina
a nastgpnie mianseryna przyniosto dobry efekt. W trakcie
kolejnych hospitalizacji, na czoto wysuwaly si¢ znaczne za-
burzenia poznawcze osiagajace rozmiar otgpienia. Pacjentka
osiggata okoto 20-21 pkt. w skali MMSE (otepienie lek-
kiego stopnia). Punkty tracita gléwnie z powodu nieumie-
jetnosci liczenia (dyskalkulia). Proste kalkulacje matema-
tyczne wykonywala btgdnie (10-2 =5, 3 +3 =9). Nie miata
problemow z nazywaniem przedmiotdéw (brak agnoz;ji), byta
zorientowana autopsychicznie, nie w pehni allopsychicznie
(moéwita, iz mamy 1996 rok). Proszona o napisanie dowol-
nego zdania poczatkowo odmawiata, po diugiej namowie
pisata zdania, ktore dotyczyly synka (np. zamiast ,,Kocham
Patryka” — Kochm Patyka). Pismo bylo wyraznie zmienio-
ne, wyrazom brakowato pojedynczych liter. Test rysowania
zegara wykonala niepoprawnie, wszystkie cyfry umiescita
na prawej stronie tarczy. Cecha charakterystyczna byto mo-
zolne, dlugotrwate wykonywanie zadan.

Badanie ujawnito ponadto, iz pacjentka nie pamigtata,
kiedy wyszta za maz, nie potrafila precyzyjnie odtworzy¢
dat urodzin swoich dzieci, natomiast datg wtasnych urodzin
podawata prawidtowo. Formulowane przez pacjentk¢ zda-
nia byty krotkie, stownictwo ubogie, w miar¢ uptywu czasu
coraz bardziej niezrozumiale ze wzgledu na betkotliwa,
dyzartryczna mowe. Zdania cz¢sto mialy charakter perse-
weracji. Pacjentka powtarzata: ,,mam cigzka, nieuleczalna
depresje”, ,,0jczym si¢ do mnie dobierat”, ,,nie mogg spac”,
,hiekiedy trzesa mi si¢ rece”.

W trakcie pobytu w Klinice Psychiatrii wymagata po-
mocy przy zapigciu biustonosza, pozostate elementy garde-
roby ubierala z trudnoscia, szczego6lny ktopot sprawiato za-
pinanie guzikow, wktadanie skarpetek, bluzek i ptaszcza
(mylita strong wewngtrzng i zewngtrzna). Pacjentka godzi-
nami przesiadywala przed telewizorem lub w pokoju terapii,
gdzie mechanicznie wykonywata zadang czynno$¢ (skreca-
nie kuleczek z bibuly). Znaczna drazliwo$¢ oraz wybuchy
zto$ci mieliSmy okazje zaobserwowa¢ w odpowiedzi na
polecenie ,,przejscia” z oddzialu zamknigtego na otwarty.
Pacjentka powtarzata wielokrotnie (krzyczac a nawet pta-
czac) — ,,nigdzie stad nie podjdeg”, wchodzita bez pukania do
gabinetu lekarza prowadzacego, informujac, ze jest cigzko
chora, ,.tam bedzie czuta si¢ jeszcze gorzej”. Wychodzita
z gabinetu trzaskajac drzwiami.

Mielis$my takze okazj¢ zaobserwowac u pacjentki krotki
epizod zaburzen obsesyjno-kompulsyjnych. Pacjentka spg-
dzata po kilka godzin w toalecie — czeszac wlosy lub czysz-
czac zgby. Na skutek silnego i dlugotrwalego szorowania
gabka skory pod pachami — doprowadzita do powstania
w tych okolicach ran. Trudno powiedzie¢ czy to pod wpty-
wem leczenia, czy tez samoistnie, problem ustapit po nie-
spelna dwoch tygodniach. W czasie hospitalizacji w Klinice
(tacznie okoto 7 miesigcy), nie obserwowaliSmy u pacjentki
ostrych zaburzen psychotycznych. Zaznaczona byta pewna
podejrzliwos¢ w stosunku do otoczenia (ciagle czego$ szuka-
la, twierdzac, Ze rzecz zostata ukradziona). Po odnalezieniu
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zguby uspokajata sig, zarzutow nie ponawiata. Nie przyzna-
wala si¢ do doznawania halucynacji stuchowych, zachowa-
niem w sposob ewidentny ich nie zdradzata. Natomiast czgs-
to rozmawiata ,,sama ze sobg”. Dzialo si¢ to zardwno wtedy,
kiedy byta sama, jak tez w towarzystwie, np. badajacego.

Problemem, z ktorym bardzo dlugo borykalismy sig,
byta bezsennos¢. Bez wzglgdu na stosowana farmakotera-
pie, pacjentka bardzo wczesnie budzita si¢ (4-5 rano), do-
magata si¢ parzenia kawy, robita sporo zamieszania wokot
wlasnej osoby, nie zwazajac na wspotpacjentow.

Przy konczenniu dwoch pierwszych hospitalizacji pa-
cjentka zareagowata ztoscia na informacj¢ o wypisie (chcia-
ta pozosta¢ w Klinice). Trzecia, ktora miata miejsce po roz-
poznaniu choroby Huntingtona, byta bardzo krotka, a to ze
wzgledu na artykutlowane w postaci pisku zadanie —,,ja chce
do domu”.

W domu, opiekg nad pacjentka oraz jej 5-letnim synem
sprawuje aktualnie matka. Narastaja trudnosci z utrzyma-
niem rownowagi, potykaniem pokarmow, podstawowymi
czynnosciami fizjologicznymi. Najbardziej uciazliwe jednak
(wg relacji matki) nie sa problemy neurologiczne, lecz po-
glebiajace si¢ zaburzenia psychiatryczne, a zwlaszcza okre-
sowe, wystgpujace pomimo leczenia ataki ztoSci, agresji wo-
bec matki, jak tez obojetnosci w stosunku do potrzeb dziecka.

Kwestig bardzo trudna jest pytanie o przyszitos¢ dwojga
dzieci pacjentki. Zgodnie z zasadami dziedziczenia choroby,
kazde z nich ma 50% ,,szansy” na odziedziczenie wadliwego
genu. Co wigcej, jezeli dzieci nie posiadaja prawidlowej
liczby powtorzen zasad CAG (u matki — 50), uwzglgdniajac
fakt, Ze mutacja jest mutacja dynamiczna, cechujaca si¢ zja-
wiskiem antycypacji (wczesniejszego ujawniania si¢ obja-
wow w kazdym nastgpnym pokoleniu), mozna spodziewaé
si¢ u nich tzw. mtodzienczej postaci choroby.

Zasady wykonywania testow genetycznych sa jasno ure-
gulowane. Zgodnie z nimi — tylko osoba petnoletnia wyko-
na¢ moze badanie. Dzieci w okresie przedobjawowym nie
poddaje si¢ badaniom, chyba ze sa uzasadnione podejrze-
nia rozwoju choroby. Pojawienie si¢ zaburzen zachowania,
emocjonalnych czy trudnosci szkolnych bez innych zabu-
rzen neurologicznych u dziecka, ktorego rodzic jest chory,
moze nasuwac podejrzenie HD, ale nie $wiadczy o jej roz-
poznaniu. Problemy zachowania czy trudnosci w szkole
moga by¢ zwiazane z niekorzystna sytuacja w rodzinie.
Nawet pozytywny wynik badania DNA nie stanowi dowo-
du na juz rozwijajacg si¢ chorobg, ktora moze nie ujawnic
si¢ jeszcze przez wiele lat.

W przypadku naszej pacjentki — opiekg nad dzieckiem
starszym sprawowata teSciowa, (z ktdéra nie mieliSmy zad-
nego kontaktu), mtodszym — jej matka. Matka byta wigc
opiekunem faktycznym corki i wnuczka i to jej nalezata
si¢ informacja na temat mozliwosci dziedziczenia choroby
u wnuka. Nie uczyniliSmy tego jednak. OczekiwaliSmy na
pytanie dotyczace przysztosci wnukow, ktorego matka pa-
cjentki nigdy jednak nie zadata. Problem opieki nad corka
prawdopodobnie byt sam w sobie az nadto przyttaczajacym
cigzarem dla matki w tamtym czasie.

Beata Nicewicz, Justyna Petka-Wysiecka

KOMENTARZ

Plasawica Huntingtona jest genetycznie uwarunkowana
choroba zwyrodnieniowa OUN. Podstawowa triada obja-
woOw, obecna zawsze w zaawansowansowanym stadium
choroby, to zaburzenia ruchowe, otgpienie oraz zaburzenia
psychiczne.

Objawy neuropsychiatryczne ujawniac si¢ moga na dhu-
go przed dostrzegalnymi odchyleniami w stanie neuro-
logicznym, doprowadzajac do przeoczenia choroby pod-
stawowej 1 rozpoznawania schizofrenii, endogennej lub
organicznie uwarunkowanej depresji, organicznych zabu-
rzen osobowosci, otgpienia o nieustalonej etiologii lub na-
wet zespotu dysocjacyjnego.

Niezbedna wigce dla wezesnego i trafnego rozpoznania
tej jednostki chorobowej, jest szczegodlna czujnos¢ diagno-
styczna, ktora osadza si¢ na starannie zebranej anamnezie
(tu niezwykle wazny jest wywiad rodzinny),wykonaniu
celowanych badan diagnostycznych (we wczesnym okresie
choroby zmiany zanikowe w obrgbie jadra ogoniastego
w obrazie MR moga by¢ stabo zaznaczone, stad koniecz-
nos¢ ,,nakierowania” interpretujacego radiologa) oraz osta-
tecznym potwierdzeniu diagnozy za pomoca badan gene-
tycznych, na ktore pacjent wyrazi¢ musi zgode.
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