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STRESZCZENIE

Choroba Huntingtona jest genetycznie uwarunkowana, autosomalng, dziedziczong
w sposéb dominujacy choroba neurozwyrodnieniowa. Nie istnieje jej specyficzne
leczenie. W artykule opisano przypadek 59-letniej pacjentki hospitalizowanej po raz
pierwszy w szpitalu psychiatrycznym, po 19 latach od ujawnienia sie choroby i po
3 latach od postawienia rozpoznania przez neurologéw. W momencie hospitalizacji
pacjentka miata objawy psychotyczne i byta juz catkowicie zalezna od pomocy spo-
tecznej. U chorej zastosowano haloperidol, w wyniku czego uzyskano ustapienie ob-
jawdw psychotycznych, mysli samobéjczych oraz redukcje nasilenia ruchéw plasawi-
czych.

Stowa kluczowe: choroba Huntingtona, okres nieleczonej choroby

ABSTRACT

Huntington’s disease (HD) is a genetically determined (autosomal, dominant) neuro-
degenerative disease. There is no specific treatment of HD. The article describes a case
of 59-year-old woman hospitalized for the first time in a psychiatric department, after
19 years from the onset and 3 years after neurologists diagnosed HD. At the time of
hospitalization, the patient was psychotic and completely reliant on social assistance.
The patient was administered haloperidol to give relief of psychotic symptoms, reduc-
ing suicidal thoughts and chorea movements.
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NAJWAZNIEJSZE
Okres nieleczenia choroby Huntingtona powoduje negatywne skutki psychospoteczne.

HIGHLIGHTS
Duration of untreated Huntington’s disease causes negative psychosocial outcomes.
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WSTEP

Choroba Huntingtona (ChH) to postepujace schorzenie
neurozwyrodnieniowe, dziedziczone w sposdb autoso-
malny dominujacy. Charakteryzuje sie ona zaburzeniami
ruchowymi (gtéwnie plasawiczymi), objawami psycho-
patologicznymi (psychotycznymi, zaburzeniami zacho-
wania, tendencjami samobdjczymi) oraz zaburzeniami
funkcji poznawczych, prowadzacymi w koncowej fazie
do otepienia i braku aktywnosci ruchowej. W 1872 r.
22-letni lekarz George Huntington opisat jej symptoma-
tologie i sposéb dziedziczenia. Opis byt genialny, jesli
wezmiemy pod uwage, ze nie zostaty jeszcze odkryte
prawa dziedziczenia Mendla. Czestos¢ wystepowania
ocenia sie na 4-10 przypadkéw/100 000 mieszkancéw.
Pierwsze objawy pojawiaja sie zazwyczaj miedzy 30.
a 55. r.z,, chociaz opisywane byly rowniez przypadki za-
chorowaniaiw 2.r.z, i w wieku 92 lat.

DZIEDZICZENIE

ChH dziedziczy sie w sposéb dominujacy, autosomalny.
Dochodzi do niezréwnowazonej mutacji ze zwielokrot-
nieniem replikacji tripletéw nukleotydowych CAG w ek-
sonie genu huntingtyny zlokalizowanym na chromoso-
mie 4p. Prawidtowy allel ma nie wiecej niz 30 powtérzen
w opisanym regionie. 30-35 powtdrzen nie wywotuje
objawéw klinicznych, za to zwieksza ryzyko powstania
mutacji niezréwnowazonej (szczegdlnie przy dziedzicze-
niu od ojca). 36-39 powtdrzen tripletu CAG moze wywo-
ta¢ chorobe, chociaz penetracja genu jest niepetna. Przy
przekazywaniu genu z pokolenia na pokolenie moze
dochodzi¢ do zwiekszenia liczby tripletéw w zwigzku
z wrodzong niestabilnoscig huntingtyny. Poniewaz zja-
wisko to zachodzi czesciej podczas spermatogenezy niz
oogenezy, to potomstwo dziedziczagce mutacje od ojca
moze miec¢ znacznie wiekszg liczbe kopii tripletu CAG
niz sami ojcowie (zjawisko antycypacji). Homozygoty nie
réznig sie klinicznie od heterozygot. Liczba powtérzen
tripletu CAG pozwala okresli¢ orientacyjny wiek rozpo-
czecia sie choroby.

OBJAWY CHOROBY | JEJ LECZENIE

Nalezy podkresli¢, ze ChH moze przebiega¢ w formie
neurodegeneracyjnej, subklinicznej, ale niekoniecznie
z objawami plasawiczymi. Zaburzenia ruchowe rozpo-
czynaja sie zwykle od niezgrabnosci ruchéw, upuszcza-
nia przedmiotéw, niepokoju ruchowego, ktére z czasem
przeobrazajg sie w ruchy plasawicze. Stopniowo dotacza-
ja sie dyzartria i dysfagia. 95% chorych cierpi na co naj-
mniej jedno zaburzenie behawioralne [1]. Najczesciej na
poczatku choroby wystepuja zaburzenia emocjonalne:
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nadpobudliwos¢, lek i zaburzenia nastroju. Nadpobudli-
wosci czesto towarzyszy stowna i czynna agresja. Chorzy
sa impulsywni, reaguja gwattownymi wybuchami gnie-
wu na btahe bodZce. Czesto wystepuje obnizony nastrdj,
a 30% chorych spetnia kryteria kliniczne depresji. Za-
burzenia zachowania moga wyprzedza¢ pojawienie sie
ChD o mniej wiecej 10 lat, odzwierciedlajac tym samym
wczesne zmiany patologiczne w obszarach prazkowia,
niezwigzane z czynnoscia ruchowa. Zaburzenia poznaw-
cze wystepuja juz w pierwszych latach choroby. Domi-
nujg zaburzenia uwagi i przypominania, dyskalkulia,
obnizenie fluencji stownej oraz spowolnienie psychoru-
chowe. W pézniejszym okresie choroby charakterystycz-
ne sg cechy demencji podkorowej [2-4]. Do$¢ wczesnie
wystepuje rozhamowanie seksualne, co sprzyja przeka-
zywaniu choroby kolejnym pokoleniom.

Obecnie nie jest znane leczenie modyfikujgce naturalny
przebieg choroby. Stosuje sie tylko terapie objawowa.
Ruchy plasawicze mozna zmniejszy¢ przez zastosowa-
nie neuroleptykdw (np. haloperidolu) oraz odwracalne-
go inhibitora pecherzykowego transportera monoamin
VMAT2 (tetrabenazyny). W leczeniu depresji stosuje sie
ré6znorodne leki przeciwdepresyjne, z wyjatkiem dopami-
nergicznych, a w leczeniu leku — benzodiazepiny lub pro-
pranolol. W farmakoterapii psychozy skuteczne sg neu-
roleptyki klasyczne (haloperidol) i atypowe (olanzapina,
kwetiapina, risperidon). Nie wykazano istotnych korzysci
klinicznych przy podawaniu lekéw poprawiajacych czyn-
nosci poznawcze (donepezilu ani latrepirydyny) [5].

OPIS PRZYPADKU

Pacjentka lat 59, wdowa, aktualnie utrzymuje sie z za-
sitku z MOPS. Do niedawna mieszkat z nig nieformalny
partner. W przesztosci nie byta hospitalizowana psychia-
trycznie. Z relacji cérki wynika, ze pierwsze objawy plasa-
wicy pojawity sie u chorej ok. 40. r.z., ale pierwsza wizyta
pacjentki u neurologa miata miejsce dopiero 3 lata temu.
Wczesniej chora odmawiata kontaktu z lekarzem, baga-
telizujgc objawy. Od 3 lat znajdowata sie pod kontrolg
specjalistycznej poradni neurologicznej. Jeszcze 3 lata
temu wykonywata w pewnym zakresie czynnosci zawo-
dowe, a przez pierwsze 10 lat choroby — wrecz w petnym
zakresie. Potrafita skompensowa¢ deficyty, a otoczenie
byto dla niej tolerancyjne. Z powodu wdowieristwa wie-
le jej zachowan byto interpretowanych jako wynik prze-
dtuzajacej sie reakgji zatoby.

Obecnie zostata przywieziona do Mazowieckiego Spe-
cjalistycznego Centrum Zdrowia przez zespét pogotowia
ratunkowego, wezwany przez lekarza psychiatre pod-
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czas wizyty domowej (umodwionej przez zaniepokojong
opiekunke spoteczng chorej). Podczas wizyty pacjentka
wypowiadata mysli samobdjcze, grozita, ze wyskoczy
przez balkon, jesli lekarz i zespét pogotowia ratunkowe-
go natychmiast nie opuszcza jej mieszkania; twierdzita,
ze brat ja truje, w zwigzku z czym jada jedynie positki
przygotowane przez opiekunke.

Przy przyjeciu w izbie przyje¢ chora byta w logicznym,
cho¢ trudnym kontakcie stownym, z uwagi na zdener-
wowanie i zaburzenia artykulacji. Prawidtowo zoriento-
wana auto- i alopsychicznie. Nastréj zmienny, ze skfon-
nosciag do drazliwosci. Gdy powiadomiono jg o przyjeciu
do szpitala, nie pozwolita sie dotknga¢, krzyczata, ze to
wbrew jej woli. W chwili przyjecia dysymulowata objawy
wytworcze. Poczatkowo na oddziale chora byta pobu-
dzona psychoruchowo i agresywna czynnie w stosunku
do personelu, wskutek czego konieczne byto jej unieru-
chomienie. Podczas badania na oddziale chora byta pra-
widlowo zorientowana auto- i alopsychicznie. Kontakt
stowny byt okresowo logiczny. Chora wypowiadata uro-
jenia trucia i przesladowcze oraz konfabulacje. Negowa-
ta wystepowanie halucynacji oraz mysli samobdjczych.
Z wywiadu od jedynej cérki wiadomo, Zze charaktery-
styczne dla zachowania pacjentki byly: impulsywnos¢,
agresja stowna i czynna wobec bliskich oséb. Wywiad
rodzinny: rodzice ani rodzenstwo pacjentki nie choro-
wali na chorobe Huntingtona, brak informacji na temat
dalszej rodziny. Natomiast cérka pacjentki, lat 36, ma
zwiekszong liczbe powtérzen CAG (wartos¢ nieznana),
obecnie bez objawdw choroby.

WYNIKI BADAN DIAGNOSTYCZNYCH

Badania genetyczne: analiza rejonu powtorzen (CAG),
w genie HTT, przeprowadzona w styczniu 2011 r., wy-
kazata obecnos¢ nieprawidtowego fragmentu, wskazu-
jacego na zwielokrotnienie powtoérzen tripletu CAG do
zakresu 36-39 powtoérzen (zredukowana penetracja
mutacji).

Badanie TK (tomografia glowy) uwidocznito poszerze-
nie uktadu komorowego i pozostatych przestrzeni pty-
nowych, dajac obraz uogdélnionego zaniku. W tomogra-
fii komputerowej glowy z roku 2011 nie uwidoczniono
jeszcze zmian patologicznych. Ze wzgledu na ruchy pla-
sawicze nie powiodta sie proba wykonania MRI (artefak-
ty ruchowe).

Badanie elektroencefalograficzne nie wykazato nie-
prawidtowosci. W Mini-Mental State Examination pa-
cjentka uzyskata 20 punktéw, co wskazuje na otepienie
stopnia lekkiego.
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LECZENIE

Do leczenia wprowadzono haloperidol, poczatkowo, ze
wzgledu na brak wspétpracy, w iniekcjach domiesnio-
wych 5 mg/24 h, a po 3 dniach — w kroplach doustnych
w dawce dobowej 5 mg. Chora stata sie spokojniejsza,
zaobserwowano zmniejszenie nasilenia ruchéw plasawi-
czych. Réwniez pacjentka relacjonowata poprawe w za-
kresie precyzji ruchéw i mniejsze problemy z pisaniem.
Ustapity urojenia trucia i przesladowcze. Do konca poby-
tu chora identyfikowata swojego bytego partnera jako
brata, a po zwrdceniu jej uwagi na fakt, ze nie ma bra-
ta, ,korygowata’, ze jest to brat cioteczny. Zastosowanie
klasycznego neuroleptyku, haloperidolu, podyktowane
byto jego silnym, niespecyficznym dziataniem antydo-
paminowym oraz potwierdzona skutecznoscia w zakre-
sie redukgji nasilenia ruchéw plasawiczych. Oprécz tego
haloperidol w badaniu in vivo cechowat sie dziataniem
neuroprotekcyjnym wzgledem neuronéw prazkowia [6].
W zaburzeniach psychotycznych w przebiegu ChH halo-
peridol jest skuteczng metoda terapeutyczng, neurolep-
tyki atypowe za$ nie wywotujg efektu w zakresie redukgji
zaburzen ruchowych. W dtugoterminowym leczeniu ha-
loperidolem nalezy zwraca¢ uwage na mozliwos¢ wysta-
pienia obnizenia nastroju.

WNIOSKI

Choroba Huntingtona jest nierzadkim problemem psy-
chiatrycznym. Jesli nie jest znana wczedniejsza historia
rodzinnego wystepowania, to przez wiele lat zaburzenia
beda - jak w opisanym przypadku - interpretowane jako
jedno z czynnosciowych zaburzeh psychicznych (np.
jako nerwica lub depresja). Impulsywnos¢, gwattownosé,
agresja i inne zaburzenia behawioralne beda z kolei po-
wodowac utrate wiezi spotecznych. Duza tolerancja oto-
czenia dla tego typu zaburzen moze prowadzi¢ do pa-
radoksalnego opdznienia diagnozy. W prezentowanym
przypadku to dopiero pracownik pomocy spotecznej
okazat sie tym, ktéry uznat, Ze sama opieka jest niewy-
starczajaca i niezbedne jest rozpoczecie aktywnego le-
czenia. 19-letni dryf spoteczny jednak sie juz dokonat.
Jednoznaczna diagnoza ChH, psychoedukacja i szybko
wprowadzone leczenie objawowe moga znaczaco po-
prawi¢ relacje z otoczeniem i komfort komunikacyjny,
a takze komfort lokomocyjny pacjentéw.
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