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Summary

Dementia is a subject of interest for both neurologists and psychiatrists. The most common
causes of dementia are neurodegenerative diseases of the CNS. Alzheimer’s disease is the most
frequent of them, much less common are Lewy’s body disease, Pick’s disease, Parkinson’s
disease or Huntington’s disease.

Huntington’s disease is an autosomally dominant terminal illness, that occurs in ap-
proximately 5 — 7 persons in 100 000. In 90% of the cases it begins after the age of 35, the
remaining 10% is the juvenile and early form, which varies from that seen in adults. Rigidity,
oral motor dysfunction, gait disorder and rapid cognitive decline are the main characteristics
of the juvenile and early form. Chorea is rare or absent.

The case of a young woman who developed dementia with motor and speech abnormali-
ties is presented in this paper. Due to the great non-specifity of the symptoms she was being
diagnosed for about 2 years (hospitalized 3 times in the neurology wards and 4 times in the
psychiatry wards).

Lack of family history disorders, no specific abnormalities in neurological examination,
abundance of traumatic experiences accounted for the preliminary diagnosis of a dissociative
disorder (pseudodementia).

Many symptoms, such as depression, obsessive-compulsive disorder, personality and
behavioural disturbances were observed in the course of the disease.

Finally, after 6 years from the appearance of the first symptoms, based on the third MR of
CNS, the diagnosis of the early HD was established. The genetic test confirmed it.

Stowa klucze: otgpienie, wezesna posta¢ choroby Huntingtona, pseudootgpienie
Key words: dementia, early Huntington’s disease, pseudodementia

Wstep

Otgpienie jest zespotem objawow, ktore zazwyczaj wiaza si¢ z wiekiem podesztym.
Az 30% zespotow otepiennych dotyczy populacji powyzej 85 roku zycia, zaledwie
1% — 0s6b w wieku 60-65 lat. Najczgstsza przyczyna otgpienia sa choroby zwyrod-
nieniowe OUN. Na czoto wysuwa si¢ choroba Alzheimera (az 50% otgpien), znacznie
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rzadziej mamy do czynienia z ot¢pieniem z ciatami Lewy’ego, otgpieniem czotowo-
-skroniowym, ot¢pieniem w chorobie Huntingtona (HD) czy Parkinsona. Za kolejna
przyczyng znaczacej czesci otgpien (25%) uznaje si¢ choroby naczyniowe mézgu
[1]. Otepienie prowadzi do stopniowego, lecz globalnego uposledzenia codziennego
funkcjonowania, co jest nastgpstwem utraty pamigci, orientacji, zdolno$ci myslenia,
rozumienia, uczenia si¢. Zaburzeniom funkcji poznawczych towarzysza zaburzenia
emocjonalne, zachowania i osobowosci.

Choroba Huntingtona jest post¢pujaca zwyrodnieniowa choroba OUN, dziedzi-
czong autosomalnie dominujaco z pelna penetracja genu. Wystepuje z czgstoscia 4 do
7 przypadkow na 100 tys. Za fenotyp odpowiedzialna jest tzw. mutacja dynamiczna
w genie dla huntingtyny. Gen ten odkryto w 1993 roku [2]. Nazwany zostat IT15.
Zlokalizowany jest na dystalnym odcinku krétkiego ramienia czwartego chromosomu.
Wykazano, ze liczba powtorzen trzech nukleotydéw CAG jest w tym genie zmienna.
U o0s6b zdrowych waha si¢ od 6 do 35 powtorzen, u chorych za$ wynosi od 39 do 180.
Istnieje zalezno$¢ miedzy wiekiem wystapienia objawow a liczba powtorzen CAG,
tzn. im wigksza liczba powtdrzen, tym wczesniej rozwija si¢ choroba. Wyr6znia si¢
posta¢ mtodziencza choroby Huntingtona (wiek zachorowania migdzy 4a 191.7.) 1 jej
posta¢ wezesna (wiek zachorowania migdzy 20 a 34 . z.), ktore tacznie stanowiag 10%
przypadkow zachorowan. Postacie te zwiazane sa z przekazywaniem mutacji przez
ojca i charakteryzuja si¢ szybkim przebiegiem klinicznym (7—-10 lat trwania choroby).
Postaci wieku $redniego (wiek zachorowania migdzy 35 a 49 1. 7.) oraz p6znego (wiek
zachorowania po 50 r. Z.) stanowig wigkszo$¢, tj. okoto 90% zachorowan. Postac
wieku poznego dziedziczy sig gtdwnie po matce; ma znacznie tagodniejszy i duzszy
przebieg kliniczny (15-20 lat trwania choroby) [3].

Chorobg t¢ po raz pierwszy opisal w 1872 roku amerykanski lekarz — George Hun-
tington. Jako ceche charakterystyczna wyr6znit ruchy plasawicze, ktore poczatkowo
obejmuja tylko ograniczone grupy migsni, z biegiem czasu nasilaja si¢ i ogarniaja
wszystkie migsnie szkieletowe. Chod staje si¢ uposledzony, niezgrabny, mowa niewy-
razna, dyzartryczna, pojawiaja si¢ problemy z potykaniem. W wariancie mtodzienczym
(wczesnym) zaburzenia ruchowe wystepuja w postaci sztywnosci z akineza, a kla-
syczne ruchy plasawicze sa rzadkie. Szybko u tych pacjentéw dochodzi do zespotu
otgpiennego, wystepuja takze zaburzenia mézdzkowe oraz drgawki [1, 4].

Czgsto pierwszymi sygnatami rozpoczynajacego si¢ procesu chorobowego sa
zaburzenia psychiczne. Naleza do nich wahania nastroju, zaburzenia psychotyczne,
zaburzenia osobowosci i zachowania, jak tez uposledzenia funkcji poznawczych
o charakterze otgpiennym [2, 5, 6].

Najbardziej typowe dla choroby Huntingtona sa zaburzenia osobowosci i zacho-
wania, ktore dotycza wigkszosci chorych. Obserwuje si¢ wzmozona labilno$¢ emo-
cjonalna, drazliwos¢, nierzadko dochodzi do wybuchow ztosci, agresji i autoagresji
[7,8,9].

U blisko 40% chorych pojawiaja si¢ zaburzenia afektywne, zwykle depresja,
rzadko epizody manii lub hipomanii. Depresja czgsto poprzedza wystapienie objawow
neurologicznych (2—20 lat). Wielu chorych dokonuje prob samobdjczych — co czwarty
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co najmniej raz, blisko 6% zgondéw u pacjentéw z HD spowodowanych jest skuteczna
préba samobdjcza.

Wspotczesne badania szacuja rozpowszechnienie objawow psychotycznych u cho-
rych z HD na prawie 30%. Zwykle stwierdza si¢ obraz zaburzenia omamowo-uroje-
niowego, czasem podobnego do schizofrenii. Objawy psychotyczne moga poprzedzac
wystapienie zaburzen ruchowych. Wtedy czgsto odraczaja postawienie prawidtowej
diagnozy neurologicznej, obserwowane ruchy mimowolne bywaja bowiem traktowane
jako elementy psychopatologii, takie jak manieryzmy, stereotypie czy tez jako przejaw
jatrogenii — dyskinezy polekowe [1].

Sporadycznie pojawiaja si¢ w chorobie Huntingtona zespoty obsesyjno-kompul-
sywne oraz zaburzenia Igkowe.

Zaburzenia funkcji poznawczych sa statym elementem obrazu klinicznego cho-
roby. U wszystkich pacjentow rozwija si¢ postepujacy zespot otgpienny. Poczatkowo
stwierdza si¢ drobne deficyty, takie jak zaburzenia pamigci (zwykle trudnosci z przypo-
minaniem, szczegolnie ,,na zadanie”, i w sytuacji wymagajacej szybkiego reagowania,
przy zachowanej zdolnosci do nabywania nowych informacji oraz ,,przypominania
z podpowiadaniem”), dyskalkulia, obnizona fluencja stowna, zaburzenia wzroko-
wo-przestrzenne oraz trudno$ci w planowaniu i wykonywaniu skomplikowanych,
wieloetapowych zadan. Czg¢sto obserwuje si¢ tez zaburzenia podzielnosci, trwatosci
1 przerzutnosci uwagi. Bardzo typowe jest takze znaczne spowolnienie wykonywania
polecen, czgsto wspdtistniejace z apatia i odmowa wspotpracy.

Otegpienie w chorobie Huntingtona rdzni si¢ istotnie od obserwowanego w chorobie
Alzheimera. Objawy korowe, takie jak afazja, agnozja czy apraksja, wystepuja rzadko
1 zwykle dopiero w zaawansowanych stadiach choroby. Rzadziej tez wystgpuja, weze-
sne w chorobie Alzheimera, zaburzenia orientacji allopsychicznej. Wglad chorobowy
jest zwykle przynajmniej czg¢Sciowo zachowany. Poza zaburzeniami pamigci charak-
terystyczne jest spowolnienie myslenia, apatia, brak napgdu oraz obnizenie nastroju.
Wszystkie te cechy sktadaja si¢ na typowy obraz otgpienia podkorowego [1].

Opis przypadku

,»E” to pacjentka 34-letnia, wdowa, matka dwojga dzieci (10-letniej dziewczynki
1 4-letniego chtopca), niepracujaca. Skierowana zostata do Kliniki Psychiatrii z powo-
du postepujacych od okoto 6 lat trudnosci w funkcjonowaniu. Trudnosci te wynikaty
z poglebiajacych si¢ zaburzefn pamigci, ktérym towarzyszyly zaburzenia ruchowe
(niezgrabny chodd) oraz problemy z mowa (mowa betkotliwa).

Z wywiadu zebranego od matki wynikato, iz pacjentka byta dzieckiem nie§lubnym,
nigdy nie poznata swojego biologicznego ojca. Matka nie utrzymywata z nim kontaktu
1 nie potrafita powiedzie¢, czy chorowat na cokolwiek. Rozwdj psychoruchowy ,,E”
przebiegat prawidtowo. W szkole podstawowej uczyta si¢ dobrze, klas nie powtarza-
fa, bardzo tadnie malowata, edukacj¢ zakonczyta jednak na drugiej klasie trzyletniej
ogrodniczej szkoty zawodowej. Pytana, dlaczego tak si¢ stato, odpowiadata, ze ,,0j-
czym si¢ do niej dobieral”. Matka wyszta za maz, kiedy ,,E” miata dwa lata. Ojczym
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byt drwalem. Z tego zwiazku pochodzita trojka zdrowych dzieci. Matka niechgtnie
wypowiadata si¢ na temat relacji corki z ojczymem.

,»E” byta osoba pogodna, lubiang w swoim §rodowisku, ale takze uparta, nerwowa
i skryta. W wieku 22 lat handlowata odzieza na granicy polsko-niemieckiej. Nie miata
problemu z liczeniem pienig¢dzy, postugiwata si¢ podstawowymi zwrotami niemieckimi
w kontaktach z klientami. Tam tez poznala swojego przyszlego me¢za, ,,J”, rowieénika,
kucharza z zawodu. W wieku 23 lat wzieta §lub, a nastgpnie przeprowadzita si¢ do
tesciow. W rok pdzniej na $wiat przyszto pierwsze dziecko. Pacjentka nie pracowala,
zajmowala si¢ domem i wychowaniem corki. Coraz czg¢$ciej dochodzito do konfliktow
7z tesciami, maz zaczat naduzywac alkoholu, pojawity si¢ ktopoty finansowe.

W wieku 28 lat pierwsze objawy choroby zaczely by¢ dostrzegalne dla otoczenia.
Polegaty one na zapominaniu faktéw, imion, dat, czestym pochrzakiwaniu, jakaniu si¢
oraz potykaniu si¢, wypadaniu przedmiotow z rak. Objawy staly si¢ na tyle uciazliwe,
ze pacjentka wraz z mezem udata si¢ po raz pierwszy do lekarza. Na $wiat przyszio
drugie dziecko — chtopiec —niechciany zaréwno przez ojca, jak i sama pacjentke. Mat-
zonkowie przeprowadzili si¢ do matki pacjentki, starsze dziecko (6-letnie) pozostawili
pod opieka tesciowej. Matka zauwazyta, ze corka, 30-letnia, wymaga pomocy przy
zrobieniu prania, ugotowaniu obiadu, posprzataniu, nie jest w stanie sama opiekowac
si¢ dzieckiem. Latem 2002 roku pacjentka wraz z mgzem, w tajemnicy przed matka
i teSciami, ,,przeprowadzita si¢ do lasu”. Malzonkowie ,,biwakowali pod chmurka”,
jednoczesnie podrézowali w poszukiwaniu pracy (na adres matki przychodzity zawia-
domienia o nieoptaconych biletach kolejowych). We wrzesniu 2002 roku pacjentka
pojawita si¢ w progu domu rodzinnego — bosa, brudna, z koltunem na gltowie. Z prze-
razeniem na twarzy oznajmita matce, ze ,,J. nie zyje”. Wyjasnita, ze obudzita sig¢ tego
dnia u boku zakrwawionego me¢za. Pacjentke podejrzewano o zamordowanie partnera.
Byta przestuchiwana przez policjg. Zarzutu jednak nie udowodniono, sprawca nigdy
nie zostat odnaleziony.

Po $mierci me¢za ,,E” zamieszkata wraz z synem u matki. Wedtug relacji matki — stan
corki pogarszat sig, czgsto sprawiata wrazenie nieobecnej, jakby ,,popadata w letarg”.
Nic jej nie cieszylo, byta obojetna w stosunku do dziecka, okresowo dziwaczna w za-
chowaniu. Wstawata o godzinie drugiej w nocy, malowata si¢, wychodzita z domu,
btadzita po okolicy, wracata do domu przywozona przez policjg.

W latach 2004/2005 byta czterokrotnie hospitalizowana — dwa razy psychiatrycznie
1 dwa razy neurologicznie. Diagnozowano przyczyny postepujacych zaburzen pamigci,
chodu i mowy.

Postawiono nastgpujace rozpoznania:

1. SPSZOZ,,Zdroje” Oddziat Psychiatryczny (01-03.2004) —,,Organiczne zaburzenia
nastroju”;

2. Oddziat Neurologii Szpitala Wojewddzkiego w Szczecinie (08—09. 2004) —,,Podej-

rzenie zespotu psychoorganicznego u chorej z zespotem depresyjnym. Pacjentka

do dalszej obserwacji ambulatoryjnej”;

SPSZO0Z ,,Zdroje” Oddziat Psychiatryczny (10-11.2005) — ,,Otgpienie”;

4. Klinika Neurologii PAM (03.11-09.11.2005) — ,,Oligophrenia susp.”

(98
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W trakcie wymienionych hospitalizacji wykonano nast¢pujace badania: podsta-
wowe biochemiczne krwi — prawidlowe, VDRL — ujemny, TSH, Wit. B12 — norma,
EEG — niskonapigciowa czynno$¢ szybka, ptyn mézgowo-rdzeniowy — prawidlowy.

Wykonano réwniez badania obrazowe OUN: MR mézgowia (02.2004) — uogol-
nione zaniki korowo-podkorowe znacznego stopnia, MR mozgowia (08.2004) — brak
uchwytnych danych dla procesu wypierajacego; umiarkowanie zaznaczone zaniki
korowe.

Badanie psychologiczne (03.2004): W testach psychoorganicznych wskazniki
znacznego uszkodzenia w OUN. Funkcjonowanie intelektualne znaczaco ponizej
przecigtnej. Wynik MMSE — 21 pkt. Konsultacja neurologiczna — neurologicznie bez
uchwytnych odchylen. Dolegliwo$ci majq prawdopodobnie tlo czynno$ciowe.

Z oceny neurologicznej dokonanej w Klinice Neurologii PAM tuz przed przekaza-
niem pacjentki do Kliniki Psychiatrii wynikato, iz zaburzona mowa nie ma cech afazji
ani dyzartrii, Zywe odruchy §ciggniste nie nosza znamion patologii, nie stwierdzono
cech apraksji, nie potwierdzono otgpienia. Na podstawie sugestii konsultujacego
psychiatry wysunigto podejrzenie uposledzenia umystowego.

W dniu przyjecia do Kliniki Psychiatrii (09.11.2005) pacjentka byta prawidlowo
zorientowana co do wiasnej osoby, nie w petni co do miejsca i czasu (podawala, ze
jestrok 1996). Kontakt byt trudny ze wzgledu na niewyrazna, betkotliwa mowe, skape
wypowiedzi — gtdéwnie o charakterze perseweracji (,,mam cig¢zka nieuleczalng depre-
sje”, ,,w nocy nie $pi¢”, ,,0jczym si¢ do mnie dobieral”). Pacjentka nie nawiazywata
kontaktu wzrokowego, poproszona o napisanie odpowiedzi na kartce — zdecydowa-
nie odmawiata. Czytata powoli i z trudem. Zauwazalny byt niepokdj manipulacyjny
w obrgbie rak, ktory przypominal natrgtne skubanie rgki prawej palcami drugiej reki;
na prosbe¢ badajacego — pacjentka przerywata t¢ czynnosc.

Nastr6j wydawat si¢ wyrdwnany, pacjentka sprawiata wrazenie zadowolonej, kiedy
moéwita o swoich dolegliwosciach (np. ,,niekiedy trzgsa mi sig rece”).

Doktadniejsze badanie ujawnito, iz nie pamigta, kiedy wyszta za maz, nie potrafi
precyzyjnie odtworzy¢ dat urodzin swoich dzieci, natomiast bezblednie podawata
datg swoich urodzin. Nie podejmowata si¢ trudniejszych dziatan matematycznych
(100 minus 7), popetiata proste btedy w podstawowych kalkulacjach, np. 3 x 3 =6,
10 minus 2 = 5. W tescie MMSE osiagneta 20 punktow (otgpienie lekkiego stopnia).
Test rysowania zegara wykonata niepoprawnie — wszystkie cyfry umiescita na pra-
wej stronie tarczy. Po dhugiej namowie pisata zdania, ktére zawsze dotyczyly synka
(Kocham X, X lubi ros6t). W napisanych wyrazach brakowato pojedynczych liter (co
powtarzato si¢ wielokrotnie). Cecha charakterystyczna bylo mozolne, dlugotrwate
wykonywanie zadan.

W trakcie pobytu na oddziale pacjentka wigkszo$¢ czasu spedzata w swojej sali lub
sali telewizyjnej. Obserwowano, iz ,,mowi do siebie”, nie sprawiata jednak wrazenia
halucynujacej. Wymagata pomocy przy czynnosciach takich, jak ubieranie (zwtaszcza
zapinanie guzikow, haftek), parzenie kawy, kapiel.

Poproszona na badanie konsultacyjne zdecydowanie odmowita, powtarzajac, ze
jest brudna i ze pozwoli zbadac si¢ jutro. Nastepnego dnia na ciele pacjentki (glownie
pod pachami) widoczne byly rany od szorowania gabka. Od tego czasu, nie dtuzej niz
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tydzien, obserwowano zachowania obsesyjno-kompulsyjne w postaci kilkugodzinnego
czesania wlosow, szorowania z¢bow.

Pacjentka do$¢ spontanicznie wypowiadata si¢ na temat niezyjacego meza. Przy-
znala, Ze ,,czgsto $ni sig jej w nocy”, ,,zaluje, ze nie zgingta razem z nim”. Chgtnie
rozmawiata o synku — méwita, ze czg¢sto choruje, ze lubi chwytac ja za wtosy przed
zasnigciem.

Reakcja na propozycje, a potem polecenie przejscia na oddziat otwarty byta gwat-
towna. Pacjentka stata si¢ niespokojna, rozdrazniona, powtarzata wielokrotnie ,,nigdzie
stad nie pojde”, wchodzita bez pukania do gabinetu lekarza prowadzacego (trafiata
bezbtednie), informujac, ze ,,jest cigzko chora i tam bedzie czula si¢ jeszcze gorzej”.
Wychodzita z gabinetu trzaskajac drzwiami.

Badania wykonane w klinice miaty na celu poszukiwanie przyczyn obserwowane-
go zespotu otgpiennego. Powtdrzone badania VDRL, Wit. B12, TSH — norma, wapn
catkowity, magnez — norma, HIV — negatywny, Borelia IgG — norma, ASO — podwyz-
szone (600). Konsultujacy internista ze wzgledu na brak objawow stawowych, jak tez
kardiologicznych, uznat ten wskaznik za nieistotny.

Biorac pod uwagg brak znaczacych odchylen zardwno w wykonanych badaniach,
jak i dostarczonych wynikach, opinie neurologdéw o tle zaburzen, jak tez poczynione
na oddziale obserwacje — uznano, ze obraz kliniczny przemawia¢ moze za pseudoote-
pieniem dysocjacyjnym, do ktorego powstania przyczynita si¢ wyjsciowo nieprawi-
dlowa osobowos¢, zmiany w OUN o charakterze zanikéw korowo-podkorowych oraz
traumatyczne wydarzenia zyciowe. Do powyzszej diagnozy przychylit si¢ badajacy ja
psycholog — jako mechanizmy obronne odpowiedzialne za powstanie zaburzen uznat
regres 1 wyparcie.

Pacjentka wypisana zostata z rozpoznaniem organicznych zaburzen dysocjacyjnych
i zaleceniem przyjmowania klomipraminy w dawce 150 mg/dobg. Klomipramina wta-
czona zostata w zwiazku z obserwowanymi czynno$ciami natrgtnymi, ktore w trakcie
leczenia ustapity.

W niespetna 3 miesiace od daty wypisania matka pacjentki przyprowadzita ja do
izby przyjeé, podajac, ze mowa corki staje si¢ coraz bardziej niezrozumiata, poglebia
si¢ bezczynnos¢, coraz czesciej maja miejsce ataki ztosci na domownikow.

Stato si¢ jasne, ze zaburzenia dysocjacyjne nie moga miec¢ takiego przebiegu.

Ponowna konsultacja neurologiczna wykazata wzmozone napigcie migsniowe
w konczynach gornych i dolnych, typu spastycznego. Neurolog stwierdzil, iz objawy
powyzsze moga by¢ nastgpstwem uszkodzenia wczesnodziecigeego.

Powtdrzono badanie poziomu ASO. Wynosito 1200 (szeSciokrotnie przekroczona
norma). Lekarz reumatolog wysunat podejrzenie uktadowej choroby tkanki tacznej. Zle-
cit wykonanie badan na obecno$¢ przeciwciat ANA, ANCA, antyBGPI, aCL (wszystkie
wyniki w normie) oraz badanie SPECT moézgu. SPECT wykazat zaburzenie perfuzji
w obrebie kory ciemieniowej oraz w okolicy potyliczno-ciemieniowej po stronie lewe;.
Rozpoznanie, jakie postawiono, brzmiato: otgpienie blizej nieokreslone.

Pacjentka po raz kolejny zostata skierowana do Kliniki Neurologii, tym razem
z podejrzeniem genetycznie uwarunkowanej choroby metabolicznej (gangliozydozy
Iub ceroidolipofuscynozy). Przyjecie odbyto si¢ w trybie planowanym, 25.10.2006.
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Sposroéd wielu wykonanych badan (ceruloplazmina, kwas foliowy, EMG, badanie
ptynu mézgowo-rdzeniowego, EEQG) rozstrzygajace okazato si¢ kolejne badanie MR
glowy. Wykazato ono wyrazne zaniki gléw jader ogoniastych oraz mniej nasilone zaniki
jader soczewkowatych. Uwidoczniono ponadto uogélnione zaniki korowo-podkorowe.
Wysunigto podejrzenie choroby Huntingtona (postaci wezesnej). Dla potwierdzenia
pobrano krew na badanie genetyczne. Wynik okazat si¢ pozytywny. Liczba powtdrzen
CAG wynosita 50.

Podsumowanie

Przedstawiono przypadek pacjentki, obecnie 35-letniej, u ktorej proces diagno-
styczny prowadzacy do rozpoznania przyczyny otgpienia trwal prawie 3 lata od daty
pierwszej hospitalizacji i okoto 6 lat od czasu ujawnienia si¢ pierwszych, widocznych
dla otoczenia symptomow. Wplyw na to mial gtéwnie brak obciazajacego wywiadu
rodzinnego, jak tez nietypowy przebieg choroby. Wida¢ réwniez niedostatki wspolpracy
pomigdzy psychiatrami i neurologami, rozbiezne diagnozy w trakcie kolejnych hospi-
talizacji na r6znych oddziatach oraz konieczno$¢ holistycznego, wielowymiarowego
postrzegania pacjenta.

W diagnostyce réznicowej chorob, ktéore moga w mtodym wieku prowadzi¢ do
otgpienia, brano pod uwagg: neuroinfekcje, tj. kite OUN, neuroboreliozg, chorobe
Creutzfeldta-Jakoba oraz HIV. Na podstawie wykonanych badan biochemicznych, jak
tez badania EEG niecharakterystycznego dla choroby Creutzfeldta-Jakoba wykluczono
neuroinfekcje.

Bardzo wczes$nie wykluczone zostaty takze przyczyny tzw. otgpien odwracalnych
— czyli niedobdr witaminy B12, niedob6r hormonéw tarczycy, guz mézgu.

Poziom ASO badano po zaobserwowaniu u pacjentki zaburzen o charakterze ob-
sesyjno-kompulsyjnym. Miato to na celu weryfikacje hipotezy PANDAS (pediatric
autoimmune neuropsychiatric disorders associated with streptococcal infections), ktora
zaklada, iz przyczyna okresowo wystepujacych natrectw sa nastgpstwa autoimmuno-
logicznej odpowiedzi na zakazenie streptokokowe w dziecifistwie [10]. Stwierdzenie
6-krotnie przekraczajacego norme¢ ASO doprowadzito do konsultacji reumatologicznej
1 wykluczenia (na podstawie badania poziomu przeciwciat) chorob tkanki tacznej jako
potencjalnej przyczyny obserwowanego stanu pacjentki.

Wywiad zebrany od matki nie wskazywat na mozliwo$¢ zatrucia metalami ci¢zki-
mi lub lekami. Prawidtowe, samodzielne funkcjonowanie pacjentki do 28 roku zycia
zdecydowanie podwazato podejrzenie uposledzenia umystowego. Na podstawie bada-
nia poziomu ceruloplazminy wykonanego w Klinice Neurologii PAM — wykluczono
chorobe Wilsona. W réznicowaniu nalezato wzia¢ pod uwagg takze wezesna, rodzinna
posta¢ choroby Alzheimera oraz genetycznie uwarunkowane choroby metaboliczne
(np. gangliozydoza, ceroidolipofuscynoza) [4].

Istotne dla rozpoznania wyzej wymienionych choréb badanie MR mdzgowia
(trzecie z kolei) wykazato zaniki gtéw jader ogoniastych, co wskazato na chorobe
Huntingtona jako przyczyng obserwowanego u pacjentki zespotu otgpiennego, dyzartrii
1 zaburzen ruchowych.
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Ruchy plasawicze, ktore sa gtéwnym objawem choroby Huntingtona, pojawity si¢
u naszej pacjentki dopiero w trakcie ostatniej hospitalizacji. Miaty posta¢ niecharak-
terystycznych, gwattownych zrywan obu rak ku gorze, jak tez rzadko wystgpujacych
grymasow twarzy. Na tym etapie obecne juz byty klopoty z potykaniem, gryzieniem
pokarmdw (pacjentka czgsto krztusita si¢), calkowite zaniedbywanie higieny osobiste;j,
wynikajace takze z trudnosci w kontroli czynnosci fizjologicznych.

Wsrdd zmian psychicznych wystepujacych w przebiegu choroby Huntingtona
u naszej pacjentki wystgpowaty wszystkie, z wyjatkiem zaburzen psychotycznych.
W trakcie pierwszej hospitalizacji odnotowano stany obnizonego nastroju (do leczenia
wlaczono mianseryng, nastgpnie dokseping). Na Oddziale Kliniki Psychiatrii obserwo-
wano zaburzenia zachowania w postaci odmowy podporzadkowania si¢ poleceniom,
ataki gniewu i ztosci w odpowiedzi na niespelnione oczekiwania. Pojawit si¢ takze
epizod zaburzen obsesyjno-kompulsyjnych.

Mnogo$¢ zaburzen psychicznych, mata poczatkowo specyfika odchylen neurolo-
gicznych, lecz gldwnie anamneza bogata w traumatyczne przezycia spowodowaty, iz
przez pewien czas byliSmy przekonani, ze mamy do czynienia z pseudootgpieniem
dysocjacyjnym.

Rodzi si¢ pytanie o granice, jakich nie nalezy przekracza¢ przy formulowaniu
wnioskow o czynno$ciowym pochodzeniu zaburzen oraz o pojemno$¢ kategorii ICD-10
zatytulowanej ,,organiczne zaburzenia dysocjacyjne” [11, 12]. W naszym przypadku
argumentem rozstrzygajacym okazata si¢ znaczna dynamika przebiegu choroby oraz
narastanie objawow neurologicznych.

Choroba Huntingtona jest niezwykle rzadko wystgpujacym schorzeniem, nie nalezy
jednak zapomina¢ o niej w trakcie réznicowania przyczyn zespotu otgpiennego, moze
bowiem ona pojawi¢ si¢ w kazdym wieku, mie¢ nietypowy przebieg, towarzyszy¢ jej
moga réznorodne zaburzenia psychiczne, a patognomiczne dla niej ruchy plasawicze
bywaja trudno rozpoznawalne lub tez nie wystgpuja weale (jak w postaci wczesnej
i mlodzienczej) [4].

Pannss ¢popma 0o1e3Hu I'eHTHITOHA KaK IPUYMHA JeMeHIUH Y 34 JleTHell NanueHTKH

Conepixanue

HCMCHTHBIC CUMIITOMOKOMIUJIEKCHI ABJIAIOTCA HNPEAMETOM PICCJ'[C):[OBaHI/II\/'I KaK HEBPOJIOIoB,
TaK 1 ncuxuarpos. Hambonee yacToil IpHIMHON AEMEHINH SBISIOTCS ATCHEPAaTUBHEIE OOJIC3HH
HeHTpansHoi HepBHOM crcTeMbl (CNC). Cpean HEX Hanbomee pacrpoCTpaHeHHOH H3BeCTHA O0Ie3Hb
AnprireiiMepa, 3Ha4UTEIBHO PEKE JUATHOCTUPYETCs IEMEHIUSI ¢ TeblaMu JIeBr 100HO-BHCOYHAS
JeMe s, AeMeHun npu 6onesnsx [lapkuncona u I'yHTHHTTOHA.

Bonesns [ eHTHHT TOHA OTHOCHTCS K HACIIEACTBEHHBIM ayTOCOMHO IOMHHHPYIOIINM 3a00/I€BaHUEM
¥ nosiBisieTcs ¢ yactoroi 5—7 ciyuae Ha 100 Toicsy xureneil. B 90% Havyano 60e3HN IpUXOANTCS
Ha Bo3pacT 3540 xet, ocransHble 10% COCTaBISIOT PAaHHIOI H MOAPOCTKOBYIO (POPMEL, KOTOPBIX
TO KIMHWYECKas KapTHHA OTINYAETCs OT (pOPMBI MOSIBIAIOMIEHCS y B3pocnbiX. O6e3aBHKEHHOCTD,
HapYyLIEHUs PEYU M XOTHOBI ¥ OBICTPO HACTYTIAFOIINIT IEMEHTHBIN CHHIIPOM SIBIISIOTCS] XapKTEPHBIMU
YepTaMH MOAPOCTKOBOTO M PAHHET0 BAPHAHTOB 00JIe3HN. X0PeoaTeTo3 MOSBIISICTCS PEIKO, HIIH JKE.
BOOOIIIE OTCYTCTBYET.

B mpencrapieHHoii paboTe onucaHo HaOIIONEHNUE MOJIOION JKEHIIMHBL, Y KOTPOH BEIYIINMHU
CHMIITOMaMH OBUTH ITOCTETICHHO HAPACTAIOIIHE AEMEHIINS C COMYTCTBYIOIINMH HAPYIICHUSIMH PEUn
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1 XOTh0bI. IT0-110BO/Ty aTUIIMIECKUX CHUMIITOMOB IAlMeHTKa Oblia o0cienoBana B TeueHe 3 ser (3
pasa rocnuranazupoana B OTIeICHUN HEBPOJIOTHH, 4 pa3a B ICUXUATPUYUCCKHUX OTICICHUSIX).

0TCyTCTBHE HACIEICTBCHHOTO aHaMHe3a, HeOOJbInas CrneluPUKAOTKIOHUCHUS TPU
HEBPOJIOTHIECKOM 00CIIeI0BaHNH, Kak U Ouorpadus, 6orarasi, B TpaBMaTHYSCKUE MEPEIKUBAHUS
MPUYUHUINCH K YCTAaHOBJICHUIO MPEIBAPUTEILHOTO IHAarHO3a JUCCOLMATUBBIBIX HapyIICHUN
(TICeBIOIEMEHITYS).

Bo Bpewmst Goie3Hn HaGIIOIAINCh MHOTOYHCIIEHHbBIE HEHPOIICHXHATPUYECKUE OTKIOHCHUS,
a UMEHHO [IeMPECCUBHBIC COCTOSIHHS, 00CECCUBHO-KOMITYIbBHBIE CHMITOMBI, HAPYIICHUST YePT
JIMYHOCTH W MOBeneHus. B pesynbrare, mociae 6 jar OT MOSBICHHUS HEPBHBIIX CHMIITOMOB, HA
OCHOBaHUU TPETHETO OYEPEIHOTO MCCIIEOBAHUS MATHETHYECKUM PE30HAHCOM MO3Ta MOCTaBICH
auarto3 paxHeit popmbl 601e3HM [@HTHHITOHA, YTO OBIIO MOJATBEPHKIEHO T'C€HETKUYECKUM
o0cIeI0BaHUEM.

Friihe Form der Chorea Huntington als Demenzursache bei 34-jihriger Patientin

Zusammenfassung

Die Demenzsyndrome sind Gegenstand der Interesse sowohl der Neurologen als auch der
Psychiater. Die hdufigste Ursache der Demenz sind Degenerationskrankheiten des Zentralen
Nervensystems (ZNS). Unter ihnen ist die Alzheimer - Krankheit am héufigsten, viel seltener wird
die Demenz vom Lewy - Korperchen - Typ, frontaltemporale Demenz, Demenz in der Parkinson -
Krankheit oder Chorea Huntington diagnostiziert.

Die Huntington - Krankheit (HD) ist eine autosomal - dominant vererbte Krankheit, sie tritt
mit der Héufigkeit von 5 - 7 Féllen auf 100 tausend Einwohner auf. Die Krankheit bricht in 90%
im Alter zwischen dem 35. und 40. Lebensjahr aus, die tibrigen 10% bilden eine Frithform und die
Form im Jugendalter, deren klinisches Bild sich von der Form unterscheidet, die bei Erwachsenen
erscheint. Die Starre, Stérungen beim Sprechen und Bewegungsstérungen, schnell fortschreitendes
Demenzsyndrom sind die charakteristischen Merkmale der jugendlichen und frithen Form. Die
Chorea Bewegungen treten selten auf oder gibt es die liberhaupt nicht.

In der besprochenen Arbeit wird der Fall einer jungen Frau beschrieben, bei der die fithrenden
Symptome die ansteigende Demenz mit den sie begleitenden Storungen beim Sprechen und
Storungen beim Gehen waren. Weil die geschilderten Symptome nicht typisch waren, wurde die
Patientin ein paar Jahre lang hospitalisiert (dreimal auf der Neurologischen Abteilung, 4 -mal auf
der psychiatrischen Abteilung).

Der Mangel an entsprechende famildre Anamnese, kleine Spezifik der Abweichungen in der
neurologischen Untersuchung, auch ihr Lebenslauf, der an traumatische Ereignisse reich ist, trugen
dazu bei, dass am Anfang die Diagnose dissoziative Stérungen (Pseudodemenz) gestellt wurde.

Im Verlauf der Krankheit wurden zahlreiche neuropsychiatrische Abweichungen beobachtet,
dh. depressive Zusténde, obsessiv - kompulsive Storungen, Personlichkeitsstérungen und
Verhaltensstorungen. Schliesslich, nach 16 Jahren seit den ersten Symptomen, wurde die Diagnose
der frithen Form der Huntington - Krankheit, nach der dritten magnetischen Resonanz des Gehirns
gestellt, was auch mit der genetischen Untersuchung bestétigt wurde.

La forme précoce de la maladie d’Huntington comme cause de la démence
d’une jeune (34 ans) femme

Résumé

La démence est objet d’intérét des psychiatres et des neurologues. Elle résulte le plus souvent
des troubles neurodégénératifs du central systéme nerveux par ex. la maladie d’Alzheimer; plus
rarement la démence de Lewy, de Pick, de Parkinson ou d’Huntington.

La maladie d’Huntingtion est la maladie autosomale, sa fréquence — 5-7 cas sur 100 000.
Elle commence le plus souvent (90%) a ’dge de 35-40 ans, le reste(10%) ce sont les formes
précoces(juvéniles)et leurs symptomes différent de celle des adultes. La rigidité, les troubles de la
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parole et de marcher et la démence tres rapide caractérisent cette forme juvénile. La chorée est rare
ou absente.

Ce travail présente le cas d’une jeune femme qui souffre de la démence rapide avec des troubles
de parler et de marcher. A cause de ces symptomes atypiques elle était diagnostiquée longtemps et
hospitalisée 4 fois comme patiente psychiatrique et 3 fois comme patiente neurologique.

Dans I’histoire de sa maladie on ne note pas de troubles pareilles en famille, ses anomalies
neurologiques sont non spécifiques mais sa vie personnelle est pleine d’expériences traumatiques —
tout cela contribue a son diagnostic préliminaire — troubles dissociatifs (pseudo démence).

Durant cette maladie on observe chez cette femme plusieurs symptomes: dépression, troubles
obsessionnels compulsifs, trouble de personnalité, troubles du comportement.

Finalement, aprés 6 ans du début des premiers symptomes et a I’aide de la méthode de MR (trois
fois) le diagnostic — forme précoce de la maladie d’Huntington — est fixé. Il est confirmé aussi par le
teste génétique.
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