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Pl¹sawica Huntingtona jest postêpuj¹c¹ zwyrodnieniow¹
chorob¹ OUN dziedziczon¹ autosomalnie dominuj¹co z pe³-
n¹ penetracj¹ genu. Wystêpuje z czêsto�ci¹ 4 do 7 przypad-
ków na 100 tys. Za fenotyp odpowiedzialna jest tzw. mutacja
dynamiczna w genie dla huntingtyny. Gen ten odkryto
w 1993 roku, nazwany zosta³ IT15, a zlokalizowany jest na
dystalnym odcinku krótkiego ramienia czwartego chromoso-
mu. Wykazano, ¿e liczba powtórzeñ trójki nukleotydów CAG
jest w tym genie zmienna. U osób zdrowych waha siê od 6
do 35, u chorych za� wynosi od 39 do 180. Istnieje zale¿no�æ
miêdzy wiekiem wyst¹pienia objawów a liczb¹ powtórzeñ
CAG, tzn. im wiêksza liczba powtórzeñ, tym wcze�niej roz-
wija siê choroba. Wyró¿nia siê postaæ m³odzieñcz¹ (wiek za-
chorowania od 4 do 19 lat) i postaæ wczesn¹ (20�34 lat),
które ³¹cznie stanowi¹ 10% przypadków. Zwi¹zane s¹ z prze-
kazywaniem mutacji przez ojca i charakteryzuj¹ siê szybkim
przebiegiem klinicznym (7�10 lat). Postaci wieku �redniego
(35 do 49 lat) oraz pó�nego (ponad 50 lat) stanowi¹ wiêk-
szo�æ, tj. oko³o 90% zachorowañ. Postaæ wieku pó�nego
dziedziczy siê g³ównie od matki, ma znacznie ³agodniejszy
i d³u¿szy przebieg kliniczny (15�20 lat) [1, 2, 3].

Chorobê po raz pierwszy opisa³ w 1872 roku amerykañ-
ski lekarz George Huntington. Jako cechê charakterystyczn¹
wyró¿ni³ zaburzenia ruchowe o charakterze ruchów pl¹sawi-
czych, które pocz¹tkowo obejmuj¹ tylko ograniczone grupy

miê�ni, z biegiem czasu nasilaj¹ siê i ogarniaj¹ wszystkie
miê�nie szkieletowe. Chód staje siê upo�ledzony, niezgrab-
ny, mowa niewyra�na, dyzartryczna, pojawiaj¹ siê problemy
z po³ykaniem. W wariancie m³odzieñczym (wczesnym) za-
burzenia ruchowe wystêpuj¹ w postaci sztywno�ci z akinez¹,
a klasyczne ruchy pl¹sawicze s¹ rzadkie. Szybko u tych pa-
cjentów dochodzi do zespo³u otêpiennego, wystêpuj¹ tak¿e
zaburzenia mó¿d¿kowe oraz drgawki [4]. W zaawansowa-
nych stadiach choroby dochodzi do znacznego wyniszcze-
nia, chory traci zdolno�æ s³ownego komunikowania siê z oto-
czeniem, nie rozpoznaje cz³onków rodziny, jest zobojêtnia³y,
niezdolny do samodzielnego zaspokajania swych najbar-
dziej podstawowych potrzeb [5, 6].

Badania obrazowe struktur mózgu w pl¹sawicy Hun-
tingtona ujawniaj¹ u wiêkszo�ci pacjentów zmniejszon¹
wielko�æ j¹dra ogoniastego oraz wystêpowanie zarówno
w j¹drze ogoniastym, jak i w j¹drze soczewkowatym syg-
na³ów o niskiej czêstotliwo�ci. Wzgórze oraz przy�rodkowe
struktury skroniowe zmniejszaj¹ siê, dochodzi równie¿ do
wyra�nego zwyrodnienia istoty bia³ej. Badanie z u¿yciem
znakowanej glukozy metod¹ PET wykazuje zmniejszon¹
aktywno�æ metaboliczn¹ w j¹drze ogoniastym, która wystê-
puje wcze�niej ni¿ zaniki.

Zarówno korowy, jak i podkorowy spadek metabolizmu
oraz zmniejszona perfuzja s¹ uwa¿ane za objaw postêpuj¹cej
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Cel. Opis specyfiki otêpienia oraz zaburzeñ neuropsychiatrycznych wystêpuj¹cych w chorobie Huntingtona (HD) ilustrowany przyk³a-

dem 34-letniej pacjentki z wczesn¹ postaci¹ choroby, hospitalizowanej trzykrotnie w Klinice Psychiatrii.
Pogl¹dy. Choroba Huntingtona jest postêpuj¹c¹ zwyrodnieniow¹ chorob¹ OUN, której towarzysz¹ zaburzenia ruchowe, otêpienie

oraz zaburzenia psychiczne. Rozpoznanie ustalane jest jest na podstawie testów genetycznych, badañ neuroobrazowych oraz badañ
neuropsychiatrycznych. Zwi¹zanymi z HD zaburzeniami s¹: wahania nastroju, zaburzenia osobowo�ci, dra¿liwo�æ i zachowania eksplo-
zywne, zaburzenia psychotyczne podobne do schizofrenii, tendencje samobójcze oraz specyficzne zaburzenia funkcji poznawczych.

Wnioski. Otêpienie w chorobie Huntingtona ró¿ni siê od towarzysz¹cego innym chorobom zwyrodnieniowym OUN. Zaburzenia
psychiczne mog¹ byæ pierwszymi sygna³ami rozpoczynaj¹cego siê 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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choroby. W badaniu po�miertnym pacjentów z pl¹sawic¹
Huntingtona obserwuje siê znaczny zanik j¹der ogonias-
tych oraz mniej nasilone zmiany w obrêbie skorupy i ga³ki
bladej [7, 1].

Czêsto pierwszymi sygna³ami rozpoczynaj¹cego siê pro-
cesu chorobowego s¹ zaburzenia psychiczne. Nale¿¹ do nich
wahania nastroju, zaburzenia psychotyczne, zaburzenia oso-
bowo�ci i zachowania jak te¿ upo�ledzenie funkcji poznaw-
czych, stanowi¹ce element zespo³u otêpiennego.

Najbardziej typowe dla choroby Huntingtona s¹ zabu-
rzenia osobowo�ci i zachowania, które dotycz¹ wiêkszo�ci
chorych. Mog¹ one przybieraæ postaæ zespo³u apatycznego
ze spowolnieniem, spadkiem aktywno�ci, zainteresowañ
oraz spo³ecznym wycofaniem lub przebiegaæ pod postaci¹
wzmo¿onej dra¿liwo�ci, pobudliwo�ci, chwiejno�ci emocjo-
nalnej i zachowañ agresywnych jak te¿ autoagresywnych [7].

U blisko 40% chorych pojawiaj¹ siê zaburzenia afektyw-
ne, zwykle depresja, rzadziej stany maniakalne (ok. 5%).
Depresja czêsto poprzedza wyst¹pienie objawów neurolo-
gicznych (na 2 do 20 lat) [8, 9]. Depresja w przebiegu cho-
roby Huntingtona ma czêsto postaæ ciê¿kiej depresji z uro-
jeniami (g³ównie winy) i zahamowaniem psychoruchowym.
Opisywane s¹ bardzo d³ugie, trwaj¹ce kilka lat epizody depre-
syjne. Epizody maniakalne natomiast przebiegaj¹ do�æ gwa³-
townie, równie¿ osi¹gaj¹ poziom zaburzeñ psychotycznych,
czêsto koñcz¹ siê nag³ym przej�ciem w zespó³ depresyjny.

 Wielu chorych dokonuje prób samobójczych; co czwar-
ty co najmniej raz i blisko 6% zgonów spowodowanych jest
u tych pacjentów skuteczn¹ prób¹ samobójcz¹. Prawdo-
podobieñstwo pope³nienia samobójstwa jest najwiêksze
w momencie wysuniêcia podejrzenia lub postawienia roz-
poznania pl¹sawicy Huntingtona [8, 9].

Wspó³czesne badania szacuj¹ rozpowszechnienie obja-
wów psychotycznych u chorych z HD na oko³o 30%. Zwykle
maj¹ one obraz zespo³u omamowo-urojeniowego, czasem
podobnego do schizofrenii. Urojenia maj¹ zazwyczaj cha-
rakter urojeñ wp³ywu, oddzia³ywania, ods³oniêcia, czêsto s¹
urojeniami o dziwacznej, absurdalnej tre�ci. Objawy psycho-
tyczne mog¹ poprzedzaæ wyst¹pienie zaburzeñ ruchowych,
wtedy czêsto odraczaj¹ postawienie prawid³owej diagnozy
neurologicznej. Obserwowane bowiem ruchy mimowolne
bywaj¹ traktowane jako elementy psychopatologii, takiej
jak manieryzmy, stereotypie czy dyskinezy polekowe [3, 5].

Sporadycznie pojawiaj¹ siê w chorobie Huntingtona ze-
spo³y obsesyjno-kompulsywne oraz zaburzenia lêkowe [5].

Czê�ciej natomiast wystêpuj¹ zaburzenia popêdu p³cio-
wego. Nadmierny lub obni¿ony popêd, jak te¿ zaburzenia
preferencji seksualnych pojawiaj¹ siê u oko³o 30% pacjen-
tów z HD. Czêstotliwo�æ wystêpowania obni¿onego popêdu
p³ciowego nie jest znana. Opisywane s¹ natomiast przypadki
wzmo¿onego libido u pacjentów z HD, które polegaj¹ na
�poszukiwaniu satysfakcji seksualnej w dziwnych miejs-
cach i o niew³a�ciwym czasie�. Zanotowano przypadki pa-
rafilii, takich jak zoofilie, ekshibicjonizm, pacjenci dopusz-
czali siê masturbacji na oczach w³asnych dzieci. Nadmierny
popêd, jak te¿ zaburzenia preferencji seksualnych s¹ od-
zwierciedleniem niepohamowanej impulsywno�ci [8].

Obecno�æ i nasilenie objawów neuropsychiatrycznych
nie koreluje z ilo�ci¹ powtórzeñ CAG, choæ pojawienie siê
gniewliwo�ci oraz wrogo�ci nale¿y do najwcze�niejszych
objawów zwiastuj¹cych wyst¹pienie choroby u nosicieli
mutacji genowych [7].

Zaburzenia funkcji poznawczych s¹ sta³ym elementem
obrazu klinicznego choroby. U wszystkich pacjentów roz-
wija siê postêpuj¹cy zespó³ otêpienny. Pocz¹tkowo stwier-
dza siê drobne deficyty, takie jak zaburzenia pamiêci
(zwykle trudno�ci z przypominaniem, szczególnie �na ¿¹-
danie� i w sytuacji wymagaj¹cej szybkiego reagowania,
przy zachowanej zdolno�ci do nabywania nowych informa-
cji oraz �przypominania z podpowiadaniem�), dyskalkulia,
obni¿ona fluencja s³owna, zaburzenia wzrokowo-prze-
strzenne. Ju¿ w pocz¹tkowych stadiach zaznaczaj¹ siê istot-
ne problemy z organizacj¹ i planowaniem wieloetapowych
zadañ. Pomimo teoretycznej znajomo�ci sekwencji wyda-
rzeñ koniecznych do wykonania czynno�ci z³o¿onej (np.
gotowania, prania) � pacjenci nie s¹ w stanie prawid³owo
ich uszeregowaæ i tym samym wykonaæ planowanej czyn-
no�ci. Czêsto obserwuje siê te¿ zaburzenia podzielno�ci,
trwa³o�ci i przerzutno�ci uwagi. Bardzo typowe jest tak¿e
znaczne spowolnienie wykonywania prób, czêsto wspó³ist-
niej¹ce z apati¹ i odmow¹ wspó³pracy.

Otêpienie w chorobie Huntingtona ró¿ni siê istotnie od
obserwowanego typowo w chorobie Alzheimera. Objawy
korowe, takie jak afazja, agnozja czy apraksja, wystêpuj¹
rzadko i zwykle dopiero w zaawansowanych stadiach cho-
roby. Rzadziej te¿ wystêpuj¹ wczesne w chorobie Alzhei-
mera zaburzenia orientacji. Wgl¹d jest zwykle przynajmniej
czê�ciowo zachowany. Poza zaburzeniami pamiêci charak-
terystyczne s¹ spowolnienie my�lenia, apatia, brak napêdu
oraz obni¿enie nastroju. Wszystkie te cechy sk³adaj¹ siê na
typowy obraz otêpienia podkorowego.

A oto charakterystyka pacjentów z otêpieniem hunting-
tonowskim przedstawiona przez Caina [10].

1. S¹ �wiadomi postêpuj¹cego otêpienia (maj¹ wgl¹d).
2. Maj¹ szczególn¹ trudno�æ w organizowaniu, planowa-

niu a tak¿e sekwencyjnym porz¹dkowaniu informacji.
3. Przyt³acza ich nadmiar informacji, czêsto prosz¹ o po-

wtórzenie pytania.
4. Trudno�æ sprawia im przywo³anie informacji �na ¿¹da-

nie�, nieco pó�niej przypominaj¹ sobie odpowied�.
5. W pierwszej kolejno�ci trac¹ wspomnienia drobnych

szczegó³ów (analogia �ton¹cej piramidy�).
6. Spontanicznie nie podejmuj¹ aktywno�ci, ale chêtnie

uczestnicz¹ w zaplanowanych przedsiêwziêciach.
7. Czêsto do obrazu choroby do³¹czaj¹ liczne objawy psy-

chiatryczne, nie wiadomo czy s¹ one wyrazem akcentacji
przedchorobowych cech osobowo�ci, czy te¿ zaburzenia-
mi nieod³¹cznie zwi¹zanymi z jednostk¹ chorobow¹ (na-
le¿¹ do nich nadmierna dra¿liwo�æ, chwiejny afekt, po-
dejrzliwo�æ, obserwowane s¹ tak¿e stany psychotyczne).

8. Zaznaczona jest znaczna wra¿liwo�æ na zmiany stê¿enia
leków psychotropowych we krwi.

Nie znamy terapii, która mog³aby spowodowaæ powstrzy-
manie lub spowolnienie procesu chorobowego. Najnowsze
wytyczne dotycz¹ce leczenia zaburzeñ towarzysz¹cych cho-
robie, oparte s¹ na metaanalizie 24 badañ sporz¹dzonej
przez Bonnellego w 2003 roku [11]. W raporcie podkre�lo-
no fakt, i¿ w ró¿nych stadiach choroby pojawiaj¹ siê ró¿ne
objawy, st¹d konieczne zindywidualizowane podej�cie te-
rapeutyczne. Niewielkie i �rednio nasilone ruchy pl¹sawi-
cze nie wymagaj¹ leczenia farmakologicznego. Zaleca siê
leczyæ uci¹¿liwe, nasilone ruchy pl¹sawicze atypowymi
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neuroleptykami, takimi jak: olanzapina, risperidon, kwetia-
pina lub klozapina. Nadreaktywno�æ neuronów hamuj¹ tak-
¿e antagoni�ci glutaminianu, w�ród nich amantadyna (do
36% efektywno�ci), riluzol, ketamina, remacemid. W opa-
nowywaniu ruchów pl¹sawiczych stosowana jest tak¿e tzw.
terapia GABA-ergiczna, polegaj¹ca na uzupe³nianiu niedo-
boru naturalnych substancji hamuj¹cych aktywno�æ neuro-
nów (baclofen, benzodiazepiny). Nale¿y pamiêtaæ, ¿e nie-
które leki, tj. piracetam, flunaryzyna, pochodne L-dopy
mog¹ nasilaæ ruchy mimowolne. W zaburzeniach chodu
i bradykinezji poprawê zanotowano po zastosowaniu olan-
zapiny, haloperidol wywo³ywa³ niewielki efekt.

Inne strategie postêpowania � to rehabilitacja, ruchowa
fizykoterapia oraz edukacja pacjenta i opiekuna w zakresie
ochrony przed upadkami. W przypadku zaburzeñ mowy
i po³ykania pomocne okazuj¹ siê pomocne okazuj¹ siê tre-
ningi logopedyczne, treningi po³ykania i æwiczenia odde-
chowe. Zaburzenia po³ykania prowadz¹ do problemów
z od¿ywianiem, st¹d w zaawansowanych stadiach choroby
konieczne bywa karmienie odpowiednimi preparatami ¿y-
wieniowymi za pomoc¹ sondy lub przezskórnej gastrosto-
mii endoskopowej (PEG).

W leczeniu depresji nie zaleca siê stosowania trójpier-
�cieniowych leków przeciwdepresyjnych (mog¹ bowiem
pog³êbiaæ otêpienie), lecz leki antydepresyjne nowej genera-
cji np. SSRI. Zaburzenia emocjonalne i zachowania nale¿y
leczyæ za pomoc¹ karbamazepiny, kwasu walproinowego,
klonazepamu, fluoksetyny, klomipraminy lub propranololu.
W leczeniu natrêctw, a tak¿e agresji stosowane s¹ neurolep-
tyki atypowe. Celem zahamowania narastania objawów otê-
piennych zaleca siê w³¹czenie donepezilu lub memantyny.

OPIS PRZYPADKU

Problemowi zaburzeñ psychicznych w chorobie Hun-
tingtona mieli�my okazjê przyjrzeæ siê dziêki 34-letniej pa-
cjentce, niepracuj¹cej wdowie, matce 2 dzieci (10, 4 lata),
która trafi³a do Kliniki Psychiatrii jeszcze przed rozpozna-
niem choroby podstawowej. Skierowana zosta³a bezpo�red-
nio z Kliniki Neurologii, gdzie nie stwierdzono istotnych
odchyleñ w stanie neurologicznym, co �wiadczy o tym, ¿e
zaburzenia psychiczne dominowa³y.

Po 6 latach od ujawnienia siê pierwszych objawów, na
podstawie trzeciego z kolei badania MR g³owy oraz pozy-
tywnego badania genetycznego rozpoznano postaæ wczes-
n¹ choroby Huntingtona, w której przez d³ugi okres nie
wystepowa³y ruchy pl¹sawicze, pog³êbia³y siê natomiast
zaburzenia ruchu w postaci sztywno�ci oraz zaburzenia
mowy o charakterze dyzartrii. Najistotniejszy dla wysuniê-
cia podejrzenia choroby Huntingtona jest obci¹¿ony wywiad
rodzinny. Matka naszej pacjentki by³a kobiet¹ zdrow¹, nato-
miast ojciec by³ nieznany.

Pierwsze, dostrzegalne przez otoczenie objawy choroby
zaczê³y byæ widoczne kiedy pacjentka mia³a 28 lat, a pole-
ga³y na potykaniu siê, wypadaniu przedmiotów z r¹k, j¹ka-
niu. W dwa lata pó�niej pacjentka nie potrafi³a ju¿ samo-
dzielnie ugotowaæ obiadu, zrobiæ prania ani zakupów
(zaburzona organizacja zadañ wieloetapowych).

Uwypukleniu uleg³y pierwotnie posiadane cechy oso-
bowo�ci. Pacjentka, zdaniem matki, zawsze by³a uparta. Z
jej relacji wynika³o, i¿ córka za¿¹da³a zakupu telewizora

do pokoju w którym spêdza³a wiêkszo�æ czasu (telewizor
by³ w drugim pokoju). Pomimo, ¿e rodzina cierpia³a na brak
�rodków finansowych, telewizor zosta³ zakupiony, ponie-
wa¿ pacjentka krzycza³a na matkê i pozostawa³a w tym bar-
dzo konsekwentna.

Podczas pierwszej hospitalizacji, która mia³a miejsce
3 lata przed rozpoznaniem, rozpoznano u pacjentki organicz-
ne zaburzenia depresyjne. D³ugotrwa³e leczenie doksepin¹
a nastêpnie mianseryn¹ przynios³o dobry efekt. W trakcie
kolejnych hospitalizacji, na czo³o wysuwa³y siê znaczne za-
burzenia poznawcze osi¹gaj¹ce rozmiar otêpienia. Pacjentka
osi¹ga³a oko³o 20�21 pkt. w skali MMSE (otêpienie lek-
kiego stopnia). Punkty traci³a g³ównie z powodu nieumie-
jêtno�ci liczenia (dyskalkulia). Proste kalkulacje matema-
tyczne wykonywa³a b³êdnie (10�2 = 5, 3 + 3 = 9). Nie mia³a
problemów z nazywaniem przedmiotów (brak agnozji), by³a
zorientowana autopsychicznie, nie w pe³ni allopsychicznie
(mówi³a, i¿ mamy 1996 rok). Proszona o napisanie dowol-
nego zdania pocz¹tkowo odmawia³a, po d³ugiej namowie
pisa³a zdania, które dotyczy³y synka (np. zamiast �Kocham
Patryka� � Kochm Patyka). Pismo by³o wyra�nie zmienio-
ne, wyrazom brakowa³o pojedynczych liter. Test rysowania
zegara wykona³a niepoprawnie, wszystkie cyfry umie�ci³a
na prawej stronie tarczy. Cech¹ charakterystyczn¹ by³o mo-
zolne, d³ugotrwa³e wykonywanie zadañ.

Badanie ujawni³o ponadto, i¿ pacjentka nie pamiêta³a,
kiedy wysz³a za m¹¿, nie potrafi³a precyzyjnie odtworzyæ
dat urodzin swoich dzieci, natomiast datê w³asnych urodzin
podawa³a prawid³owo. Formu³owane przez pacjentkê zda-
nia by³y krótkie, s³ownictwo ubogie, w miarê up³ywu czasu
coraz bardziej niezrozumia³e ze wzglêdu na be³kotliw¹,
dyzartryczn¹ mowê. Zdania czêsto mia³y charakter perse-
weracji. Pacjentka powtarza³a: �mam ciê¿k¹, nieuleczaln¹
depresjê�, �ojczym siê do mnie dobiera³�, �nie mogê spaæ�,
�niekiedy trzês¹ mi siê rêce�.

W trakcie pobytu w Klinice Psychiatrii wymaga³a po-
mocy przy zapiêciu biustonosza, pozosta³e elementy garde-
roby ubiera³a z trudno�ci¹, szczególny k³opot sprawia³o za-
pinanie guzików, wk³adanie skarpetek, bluzek i p³aszcza
(myli³a stronê wewnêtrzn¹ i zewnêtrzn¹). Pacjentka godzi-
nami przesiadywa³a przed telewizorem lub w pokoju terapii,
gdzie mechanicznie wykonywa³a zadan¹ czynno�æ (skrêca-
nie kuleczek z bibu³y). Znaczn¹ dra¿liwo�æ oraz wybuchy
z³o�ci mieli�my okazjê zaobserwowaæ w odpowiedzi na
polecenie �przej�cia� z oddzia³u zamkniêtego na otwarty.
Pacjentka powtarza³a wielokrotnie (krzycz¹c a nawet p³a-
cz¹c) � �nigdzie st¹d nie pójdê�, wchodzi³a bez pukania do
gabinetu lekarza prowadz¹cego, informuj¹c, ¿e jest ciê¿ko
chora, �tam bêdzie czu³a siê jeszcze gorzej�. Wychodzi³a
z gabinetu trzaskaj¹c drzwiami.

Mieli�my tak¿e okazjê zaobserwowaæ u pacjentki krótki
epizod zaburzeñ obsesyjno-kompulsyjnych. Pacjentka spê-
dza³a po kilka godzin w toalecie � czesz¹c w³osy lub czysz-
cz¹c zêby. Na skutek silnego i d³ugotrwa³ego szorowania
g¹bk¹ skóry pod pachami � doprowadzi³a do powstania
w tych okolicach ran. Trudno powiedzieæ czy to pod wp³y-
wem leczenia, czy te¿ samoistnie, problem ust¹pi³ po nie-
spe³na dwóch tygodniach. W czasie hospitalizacji w Klinice
(³¹cznie oko³o 7 miesiêcy), nie obserwowali�my u pacjentki
ostrych zaburzeñ psychotycznych. Zaznaczona by³a pewna
podejrzliwo�æ w stosunku do otoczenia (ci¹gle czego� szuka-
³a, twierdz¹c, ¿e rzecz zosta³a ukradziona). Po odnalezieniu
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zguby uspokaja³a siê, zarzutów nie ponawia³a. Nie przyzna-
wa³a siê do doznawania halucynacji s³uchowych, zachowa-
niem w sposób ewidentny ich nie zdradza³a. Natomiast czês-
to rozmawia³a �sama ze sob¹�. Dzia³o siê to zarówno wtedy,
kiedy by³a sama, jak te¿ w towarzystwie, np. badaj¹cego.

Problemem, z którym bardzo d³ugo borykali�my siê,
by³a bezsenno�æ. Bez wzglêdu na stosowan¹ farmakotera-
piê, pacjentka bardzo wcze�nie budzi³a siê (4�5 rano), do-
maga³a siê parzenia kawy, robi³a sporo zamieszania wokó³
w³asnej osoby, nie zwa¿aj¹c na wspó³pacjentów.

Przy koñczenniu dwóch pierwszych hospitalizacji pa-
cjentka zareagowa³a z³o�ci¹ na informacjê o wypisie (chcia-
³a pozostaæ w Klinice). Trzecia, która mia³a miejsce po roz-
poznaniu choroby Huntingtona, by³a bardzo krótka, a to ze
wzglêdu na artyku³owane w postaci pisku ¿¹danie � �ja chcê
do domu�.

W domu, opiekê nad pacjentk¹ oraz jej 5-letnim synem
sprawuje aktualnie matka. Narastaj¹ trudno�ci z utrzyma-
niem równowagi, po³ykaniem pokarmów, podstawowymi
czynno�ciami fizjologicznymi. Najbardziej uci¹¿liwe jednak
(wg relacji matki) nie s¹ problemy neurologiczne, lecz po-
g³êbiaj¹ce siê zaburzenia psychiatryczne, a zw³aszcza okre-
sowe, wystêpuj¹ce pomimo leczenia ataki z³o�ci, agresji wo-
bec matki, jak te¿ obojêtno�ci w stosunku do potrzeb dziecka.

Kwesti¹ bardzo trudn¹ jest pytanie o przysz³o�æ dwojga
dzieci pacjentki. Zgodnie z zasadami dziedziczenia choroby,
ka¿de z nich ma 50% �szansy� na odziedziczenie wadliwego
genu. Co wiêcej, je¿eli dzieci nie posiadaj¹ prawid³owej
liczby powtórzeñ zasad CAG (u matki � 50), uwzglêdniaj¹c
fakt, ¿e mutacja jest mutacja dynamiczn¹, cechuj¹c¹ siê zja-
wiskiem antycypacji (wcze�niejszego ujawniania siê obja-
wów w ka¿dym nastêpnym pokoleniu), mo¿na spodziewaæ
siê u nich tzw. m³odzieñczej postaci choroby.

Zasady wykonywania testów genetycznych s¹ jasno ure-
gulowane. Zgodnie z nimi � tylko osoba pe³noletnia wyko-
naæ mo¿e badanie. Dzieci w okresie przedobjawowym nie
poddaje siê badaniom, chyba ¿e s¹ uzasadnione podejrze-
nia rozwoju choroby. Pojawienie siê zaburzeñ zachowania,
emocjonalnych czy trudno�ci szkolnych bez innych zabu-
rzeñ neurologicznych u dziecka, którego rodzic jest chory,
mo¿e nasuwaæ podejrzenie HD, ale nie �wiadczy o jej roz-
poznaniu. Problemy zachowania czy trudno�ci w szkole
mog¹ byæ zwi¹zane z niekorzystn¹ sytuacj¹ w rodzinie.
Nawet pozytywny wynik badania DNA nie stanowi dowo-
du na ju¿ rozwijaj¹c¹ siê chorobê, która mo¿e nie ujawniæ
siê jeszcze przez wiele lat.

W przypadku naszej pacjentki � opiekê nad dzieckiem
starszym sprawowa³a te�ciowa, (z któr¹ nie mieli�my ¿ad-
nego kontaktu), m³odszym � jej matka. Matka by³a wiêc
opiekunem faktycznym córki i wnuczka i to jej nale¿a³a
siê informacja na temat mo¿liwo�ci dziedziczenia choroby
u wnuka. Nie uczynili�my tego jednak. Oczekiwali�my na
pytanie dotycz¹ce przysz³o�ci wnuków, którego matka pa-
cjentki nigdy jednak nie zada³a. Problem opieki nad córk¹
prawdopodobnie by³ sam w sobie a¿ nadto przyt³aczaj¹cym
ciê¿arem dla matki w tamtym czasie.

KOMENTARZ

Pl¹sawica Huntingtona jest genetycznie uwarunkowan¹
chorob¹ zwyrodnieniow¹ OUN. Podstawowa triada obja-
wów, obecna zawsze w zaawansowansowanym stadium
choroby, to zaburzenia ruchowe, otêpienie oraz zaburzenia
psychiczne.

Objawy neuropsychiatryczne ujawniaæ siê mog¹ na d³u-
go przed dostrzegalnymi odchyleniami w stanie neuro-
logicznym, doprowadzaj¹c do przeoczenia choroby pod-
stawowej i rozpoznawania schizofrenii, endogennej lub
organicznie uwarunkowanej depresji, organicznych zabu-
rzeñ osobowo�ci, otêpienia o nieustalonej etiologii lub na-
wet zespo³u dysocjacyjnego.

Niezbêdna wiêc dla wczesnego i trafnego rozpoznania
tej jednostki chorobowej, jest szczególna czujno�æ diagno-
styczna, która osadza siê na starannie zebranej anamnezie
(tu niezwykle wa¿ny jest wywiad rodzinny),wykonaniu
celowanych badañ diagnostycznych (we wczesnym okresie
choroby zmiany zanikowe w obrêbie j¹dra ogoniastego
w obrazie MR mog¹ byæ s³abo zaznaczone, st¹d koniecz-
no�æ ,,nakierowania� interpretuj¹cego radiologa) oraz osta-
tecznym potwierdzeniu diagnozy za pomoc¹ badañ gene-
tycznych, na które pacjent wyraziæ musi zgodê.
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