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STRESZCZENIE

Pacjent, lat 47, zostat przyjety na oddziat psychiatrii w celu diagnostyki i leczenia za-
burzen nastroju, gtdwnie obnizonego nastroju. Doktadniejsze badanie neurologiczne
i analiza historii choroby pacjenta wykazaty nieleczony zespoét Dandy’ego-Walkera,
bedacy przyczyng wodogtowia niekomunikujgcego, deformacji czaszki, padaczki oraz
podwzgorzycy, w ktérej konsekwencji rozwinely sie otytos¢ i cukrzyca typu 2. Z kolei
napady padaczkowe powodowaly czeste urazy gtowy i prawdopodobnie wodogto-
wie komunikujace (zesp6t Hakima). Wystepowata typowa triada objawéw zespotu Ha-
kima: zaburzenia nastroju z niesprawnoscia poznawcza, zaburzenia chodu z ataksja
koriczyn dolnych oraz czestomocz z nietrzymaniem moczu. Wczesniejsza diagnoza
i odpowiednie leczenie mogtyby zachowac zdrowie pacjenta i zmieni¢ cate jego zy-
cie.

Stowa kluczowe: zespét Dandy’ego-Walkera, zesp6t Hakima, zaburzenia nastroju

NAJWAZNIEJSZE
Warto weryfikowac stare rozpoznania - historia pewnego pacjenta.

HIGHLIGHTS
It’s worth to verify some old diagnoses - a case history of one patient.
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ABSTRACT

Patient aged 47 was admitted to the department of psychiatry in order to estimate and treat mood disorder, mostly
low mood. The neurological examination and analysis of patient’s history revealed that in this case it is very likely that
untreated Dandy-Walker syndrome caused non-communicating hydrocephalus, cranial deformation, epilepsy and
hypothalamic syndrome that led to overweight and diabetes. Epileptic seizures were the main reason of head inju-
ries and probably communicating hydrocephalus (Hakim syndrome). The patient had all three typical symptoms of
Hakim hydrocephalus, it is: mood disorder and intellectual disabilities, walking disorder with ataxia and polyuria with

urinary incontinence. Earlier diagnosis and proper treatment could save patient’s health and change his life.
Key words: Dandy-Walker syndrome, Hakim syndrome, mood disorder

WSTEP

Zespo6t Dandy’ego-Walkera jest wada rozwojowg tyl-
nego dotu czaszki. Jako pierwsi chorobe opisali Walter
Dandy i Kenneth Daniel Blackfan w 1914 r., a takze Art-
hur Earl Walker i John Taggart w 1942 r. Obecnie, w do-
bie powszechnej dostepnosci prenatalnych badan USG,
wada ta najczesciej jest diagnozowana jeszcze w zyciu
ptodowym i operowana natychmiast po urodzeniu. Nie-
stety, istnieje duza liczba juz dorostych pacjentéw, uro-
dzonych przed erg badan prenatalnych lub z postaciami
subklinicznymi, u ktérych wada ta nie zostata nigdy roz-
poznana, a ktdrzy sa leczeni z r6znych powodoéw beda-
cych w rzeczywistosci nastepstwami nieleczonego wo-
dogtowia. Bardzo czesto z powodu swych dolegliwosci
trafiajg oni na oddziaty neurologiczne, a takze psychia-
tryczne lub inne.

OPIS PRZYPADKU

Pacjent lat 47, od 15 lat leczony psychiatrycznie z po-
wodu zaburzen nastroju, zwykle stanéw przewlekle ob-
nizonego nastroju. W wywiadzie: podejrzenie zespotu
Pradera-Williego (czesciowa delecja dtugiego ramienia
chromosomu 15) ustalone w wieku lat 9, prawdopo-
dobnie bez potwierdzenia genetycznego (brak doku-
mentacji). Poza tym uposledzenie umystowe w stopniu
umiarkowanym, padaczka, otytos¢, cukrzyca typu 2 z po-
wiktaniami w postaci stopy cukrzycowej oraz ropowicy
dtoni lewej, a takze nadcisnienie tetnicze.

Rodzinnie bez obcigzen, pacjent ma starszg siostre, kté-
ra jest zdrowa. Urodzony w 1965 r. w zamartwicy, do 8.
r.z. rozwijat sie wolniej, ale w granicach normy. Do szko-
ty poszedt o czasie, powtarzat Il klase szkoty podstawo-
wej, od Il klasy uczeszczat do szkoty specjalnej, ktdra
ukonczyt z zawodem cukiernik. Od 15. r.z. miat napady
padaczkowe, badanie EEG wykazato zmiane ogniskowa
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w lewym pfacie skroniowym. W wieku 28 lat dotaczyty
do nich napady hipoglikemiczne o charakterze omdlen.
Dwa lata p6zniej napady ustapity i pojawita sie cukrzyca
typu 2.

0Od 22.r.z. pacjent jest leczony z powodu zaburzen zacho-
wania i przewlekle obnizonego nastroju (rozpoznawano
dystymie). W 30. r.z. po raz pierwszy byt hospitalizowany
na oddziale psychiatrycznym. Podczas tej hospitalizacji
ustalono rozpoznanie podwzgérzycy oraz wykonano TK
gtowy, ktére wykazato wodogtowie ze znacznie powiek-
szona lewg komorg boczng mézgu. Pacjent nie byt kon-
sultowany neurochirurgicznie.

Kolejne badanie obrazowe mézgowia wykonano 17 lat
pdzniej, gdy pacjent zgtosit sie na oddziat neurologii
z powodu opadania powiek. W badaniu neurologicznym
przy przyjeciu stwierdzono: obuoczne opadanie powiek,
zeza rozbieznego, zanik miesni ktebu kciuka oraz ataksje
konczyn dolnych. Na podstawie MR gtowy rozpoznano
malformacje Dandy'ego-Walkera, a takze zwolnienie
przeptywu ptynu mézgowo-rdzeniowego o typie wodo-
gtowia normotensyjnego.

DYSKUSJA

Zespdt Dandy’'ego-Walkera wystepuje z czestoscig od
0,5 do 1,8 przypadkéw na 1000 urodzen. To kompleks
wad wrodzonych tylomézgowia, w ktérego sktad wcho-
dza: hipoplazja robaka mézdzku, poszerzenie komory
czwartej i obecnos¢ torbieli w tylnym dole czaszkowym,
wodogtowie oraz wysokie ustawienie namiotu mézdzku.
W obrazie klinicznym wystepuja objawy mdzdzkowe,
oczoplas i niedowtady nerwoéw czaszkowych [1, 3, 28].
Przyczyna wodogtowia niekomunikujacego wystepuja-
cego w zespole Dandy’ego-Walkera jest ostatecznie nie-
droznos¢ otworéw Luschki i Magendiego [28].
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Opisywano rodzinne wystepowanie, zwykle dziedzi-
czenie jest autosomalne recesywne. Jednakze wraz
z postepem genetyki molekularnej opisano wiele zmian
w genomie objawiajacych sie fenotypowo zespotem
Dandy’'ego-Walkera. Najczesciej wymieniane wady do-
tycza chromosoméw 3, 6, 7, 8, 13 i 18. Badania na szczu-
rach udowodnity, ze do powstania wady niezbedna jest
mutacja w genach kodujacych biatko hedgehogs, bio-
racych udziat w organogenezie [5-7, 9-14]. Opisywano
takze mutacje w genach kodujacych macierz zewnatrz-
komérkowa, jak NIDT czy LAMCI, prowadzace do zespo-
tu Dandy’ego-Walkera dziedziczonego autosomalnie
dominujaco [21].

Dzieki postepom diagnostyki prenatalnej obecnie zespét
ten wykrywany jest juz w zyciu ptodowym i operowany
we wczesnym dziecinstwie, co umozliwia normalny roz-
woj pacjentéw dotknietych ta wada [8, 12, 22, 25, 26].
Spektrum zaburzen psychicznych powodowanych wo-
dogtowiem jest dos¢ szerokie i obejmuje zaburzenia za-
chowania, zaburzenia nastroju jedno- i dwubiegunowe,
zaburzenia psychotyczne, pojawiajace sie juz w dziecin-
stwie lub - jak w przypadku opisywanego pacjenta - we
wczesnej mtodosci. Przebieg, cho¢ rzadko, moze by¢ tak-
ze bezobjawowy [23, 24, 26].

W przypadku opisywanego pacjenta prawdopodobnie
nieleczone w dziecinstwie wodogtowie niekomunikujace
spowodowane zespotem Dandy’ego-Walkera doprowa-
dzito do widocznej obecnie deformacji czaszki, dysmor-
fii twarzy — mata twarzoczaszka z opadaniem powiek,
(ryc. 1), napadéw padaczkowych i podwzgoérzycy, ktéra
z kolei wywotata wzmozony apetyt i otytos¢, a w konse-
kwencji - cukrzyce typu 2 [1, 28]. Natomiast napady pa-
daczkowe i w konsekwencji urazy gtowy mogty stac sie
przyczyna wodogtowia normotensyjnego, co pogtebiato
kalectwo pacjenta.

Rycina 1. Pacjent z widoczng deformacja czaszki.
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Wodogtowie normotensyjne (zespét Hakima) jest ro-
dzajem wodogtowia komunikujgcego, powstajacego na
skutek zaburzen tworzenia i/lub wchtaniania ptynu méz-
gowo-rdzeniowego, co najczesciej jest spowodowane
obecnoscia blizn pourazowych [1, 28]. Pacjent z powodu
napadéw padaczkowych miat wielokrotne urazy gto-
wy, ktére mogty spowodowac powstanie owych blizn.
Natomiast w zespole Dandy'ego-Walkera najczesciej
mamy do czynienia z wodogtowiem niekomunikujacym,
spowodowanym zaburzeniem przeptywu ptynu mézgo-
wo-rdzeniowego. Oba zespoty mogly zaistnie¢ kolejno
w wyniku rozwoju choroby. U pacjenta rozwinetfa sie
w wieku $rednim typowa triada objawoéw zespotu Haki-
ma: zaburzenia chodu, otepienie, nietrzymanie moczu
[1, 28]. Postepowaniem z wyboru w tego typu wodogto-
wiu jest implantacja zastawki komorowo-otrzewnowej.
Badania wskazuja, ze po operacji poprawia sie metabo-
lizm nie tylko bezposrednio ucisnietego obszaru mézgu,
ale takze odlegtych struktur, takich jak kora mézgu, co
bezposrednio wptywa na wycofanie sie objawéw nie-
sprawnosci poznawczej i poprawe funkcjonowania ogél-
nego pacjenta [16-20].

Jednak na podstawie przeprowadzonych badan stwier-
dzono, ze na tym etapie i przy obecnym stanie zdrowia
(zaawansowana cukrzyca typu 2 z powikfaniami w po-
staci ropowicy dtoni i stopy cukrzycowej) implantowanie
ukfadu zastawkowego jest niecelowe. Ponadto pacjent
nie wyrazit zgody na konsultacje neurochirurgiczna.
Prawdopodobnie wczesniejsza, petna diagnostyka data-
by szanse na interwencje neurochirurgiczng i zdecydo-
wanie skuteczniejsze leczenie.

WNIOSKI

Przyklad omawianego pacjenta jest dowodem na to, ze
warto i trzeba weryfikowac stare rozpoznania, szczegél-
nie z czaséw sprzed wejscia do codziennej diagnostyki
rezonansu magnetycznego oraz badan genetycznych.
W tym przypadku zmiana rozpoznania pozornie, przy-
najmniej do tej pory, niewiele wniosta do leczenia. Prze-
prowadzona wczesniej dokfadna diagnostyka mogtaby
catkowicie zmieni¢ losy pacjenta.
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