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Streszczenie

Zesp6l Jadassohna (zespdl linijnego znamienia lojoto-
kowego) to wzglednie czesty (1/1000 zywych urodzen)
zespOl wad wrodzonych z grupy fakomatoz. Przypusz-
czalnie wywolywany jest mozaicyzmem wzgledem linii
komorkowej zawierajacej letalna mutacje dziedziczona
autosomalnie dominujaco. Charakteryzuje sie wspol-
wystepowaniem triady objawow: charakterystycznych
znamion lojotokowych (znamion Jadassohna) uktadaja-
cych sie w liniach Voight i/lub Blaschko oraz uposle-
dzeniem umystowym i napadami padaczkowymi, wyni-
kajacymi z zaburzen rozwojowych o§rodkowego uktadu
nerwowego. W artykule przedstawiono charakterysty-
ke kliniczna i neuropsychologiczna pacjenta z zespolem
Jadassohna.

Stowa kluczowe: zesp6t Jadassohna, zespdt linijnego zna-
mienia lojotokowego, lit, karbamazepina, risperidon.

Wstep

Mianem fakomatozy (gr. phakoma — znamie,
plama) okresla si¢ zaburzenia rozwojowe tkanek
pochodzacych ze wszystkich trzech listkéw
zarodkowych, ktérych charakterystyczna cecha
jest wspotwystepowanie zmian skérnych, zmian
w o$rodkowym ukladzie nerwowym (OUN),
uktadzie naczyniowym z towarzyszacymi wada-
mi narzadéw wewnetrznych. Zamiennie w lite-
raturze spotyka si¢ terminy ,,schorzenie nerwo-
wo-skérne” lub , dysplazja neuroektodermalna”.
Pojecie ,,fakomatozy” wprowadzil dusniski oku-
lista Jan van der Hoeve, ktory zaliczyt do fako-
matoz chorobe Bourneville’a-Pringle’a, zespdt von
Hippla-Lindaua, neurowlékniakowatos¢ oraz
zesp6t Sturge’a-Webera. Wymienione jednost-

Abstract

Jadassohn syndrome (linear nevus sebaceous syndrome)
is a relatively common (1/1000 live births) congenital syn-
drome among phakomatoses. Probably, it is caused by
cellular line mosaicism containing an autosomal domi-
nant lethal mutation. The characteristic triad of symp-
toms includes syndrome-specific sebaceous nevi (nevi of
Jadassohn) in Voight or Blaschko lines, mental retar-
dation, and epileptic seizures resulting from CNS devel-
opmental abnormalities. The article presents clinical and
neuropsychological characteristics of a patient with
Jadassohn syndrome.

Key words: Jadassohn syndrome, linear nevus sebaceous
syndrome, lithium, carbamazepine, risperidone.

ki chorobowe, podobnie jak np. zespét ataksja—
teleangiektazja, nietrzymanie barwnika (zesp6t
Blocha-Sulzbergera) czy zesp6él Rendu-Oslera-
-Webera sa dos¢ dobrze znane polskim lekarzom.
Zespo6t Jadassohna — zwany réwniez zespolem
linijnego znamienia tojotokowego — nalezy tak-
ze do dysplazji neuroektodermalnych, jednak
pomimo do$¢ duzej czestosci wystepowania
(ok. 1/1000 zywych urodzen) jest czesto pomi-
jany w literaturze naukowe;j.

Niemiecki dermatolog Josef Jadassohn
w 1895 r. opisal sporadyczne wystepowanie zna-
mienia lojotokowego o charakterystycznym
utkaniu histologicznym — tzw. znamie fojotokowe
Jadassohna (naevus sebaceous Jadassohn). Pomimo
doniesien o przypadkach wspotwystepowania
linijnie utozonego znamienia Jadassohna z napa-
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dami padaczkowymi i opdznieniem rozwoju
umystowego (Schimmelpenning 1957; Feuerstein
i Mims 1962) nie bylo jednolitej klasyfikacji spo-
tykanego zespotu. Konstelacje powyzszych obja-
wow opisywano jako zespét Jadassohna, zespot
linijnego znamienia tojotokowego, zesp6t zna-
mienia naskérkowego czy zespél Schimmel-
penninga-Feuersteina-Mimsa. W 1975 r. Solo-
mon i Esterly w obszernej publikacji zawierajacej
opis 60 przypadkéw wspotwystepowania zna-
mienia Jadassohna z réznorodnymi zaburzenia-
mi rozwojowymi uktadu nerwowego, kostnego,
krazenia, moczowo-plciowego i narzadu wzro-
ku dokonali ujednolicenia nozologicznego jed-
nostki (Solomon i Esterly 1975). Autorzy ci zgru-
powali wszystkie opisane dotad objawy w jeden
zespOt wad wrodzonych — zesp6l znamienia
naskorkowego, nazywany rowniez zespolem
Solomona na cze$¢ jednego ze wspotautordw.
W miare postepu badan nad dermatogeneza
i genetyka zespoléw zwigzanych z wystepowaniem
znamienia Jadassohna w obrebie zespotu zna-
mienia naskérkowego zidentyfikowano dotych-
czas sze$¢ podtypoéw (Menascu i Donner 2008):
zesp6l znamienia lojotokowego (Jadassohna),
zesp6l znamienia zaskdérnikowego, zesp6l zna-
mienia Beckera, zespdt Proteusza, phakomatosis pig-
mentokeratotica oraz wrodzona hemidysplazje ze
znamionami typu rybiej tuski i dysmorfia kon-
czyn. Nalezy zaznaczy¢, ze tylko zesp6t Jadas-
sohna jest zwigzany z typowymi zmianami skor-
nymi o charakterze znamion tojotokowych,
natomiast w pozostalych podtypach zespotu
znamienia naskérkowego wystepuja takze inne
anomalie skoérne, takie jak obszary hipopig-
mentacji, naczyniaki, rogowacenie ciemne (acan-
thosis nigricans) czy plamy koloru kawy z mlekiem
(café-an-lait) (Menascu i Donner 2008). Zespot
Jadassohna w klasyfikacji ICD-10 kodowany jest
w grupie Q85 — ,,Choroby dziedziczne ze zmia-
nami ektodermalnymi (fakomatozy)”.
Wystepowanie sporadyczne oraz niewyste-
powanie u potomstwa osob chorych sugeruja nie-
mendlowskie dziedziczenie zespotu Jadassohna.
Przypuszczalnie zespét wywolany jest naskérkowa
mozaikowatoscia jednego z autosomalnych
genéw letalnych, a mutacja ma charakter domi-
nujacy. U ok. 18% chorych mutacja pojawia si¢
réwniez w tkankach wywodzacych si¢ z mezo-
dermy, co tlumaczy wystepowanie wad rozwo-
jowych nie tylko skéry i OUN (Menascu i Don-
ner 2008). Poza typowa triadg objawdéw: zmiany
skérne, napady padaczkowe, uposledzenie umy-
stowe, najczestsze zaburzenia rozwojowe obejmuja
wady szkieletu (72% oséb) i narzadu wzroku
(59%), natomiast u 61% chorych dodatkowo sa

wykazywane anomalie innych uktadéw: serco-
wo-naczyniowego, moczowo-plciowego i pokar-
mowego. Pelne zestawienie objawdw zespotu zna-
mienia naskérkowego dokonane na podstawie
36 opiséw przypadkéw klinicznych przedsta-
wiono w tabeli 1.

W literaturze niewiele uwagi po$wigcono
zaburzeniom psychicznym w zespole Jadassoh-
na. W innych fakomatozach, takich jak zespét
Sturge’a-Webera, stwardnienie guzowate (cho-
roba Bourneville’a-Pringle’a) oraz neurofibro-
matoza typu 1, autorzy donosza o wystepowa-
niu uposledzenia umystowego, opdznienia rozwoju
psychomotorycznego, zachowah agresywnych
i autoagresywnych, depresji, zaburzen lekowych
i urojeniowych (Acosta i wsp. 2011; Behen
iwsp. 2011; Braddock i wsp. 2011; Chung i wsp.
2011; van der Hoeve 1921, 1923, 1933; Yates
i wsp. 2011). Czesto w wymienionych fakoma-
tozach wystepuja réwniez zaburzenia hiperki-
netyczne izolowane lub pofaczone z deficytem
uwagi i zaburzenia opozycyjno-buntownicze
(Ehninger i Silva 2011; Eisen i Michael 2009; Joy
1 wsp. 1995; Kassiri 1 wsp. 2011; Turin i wsp.
2010). Zwraca sie rOwniez uwage na zaburzenia
socjalizacji.

Badania neuropsychologiczne wskazujg na
wystepowanie w wymienionych jednostkach cho-
robowych dyspraksji, zaburzen percepcji wzrokowej
i koordynacji wzrokowo-przestrzennej, zaburzen
pamiceci i innych zaburzen poznawczych (Mazzocco
i wsp. 1995; Moore i wsp. 2000; Sancak i wsp.
2005; Zaroff i Isaacs 2005). W przypadku stward-
nienia guzowatego autorzy badan zwracaja uwa-
ge na zmiany w elektroencefalografii (EEG) jako
czynnik ryzyka rozwoju zaburzen poznawczych
(Lewis i wsp. 2004). W odniesieniu do tej jednostki
chorobowej pojedyncze doniesienia podkreslaja
dodatnia korelacje wcze$niejszego leczenia prze-
ciwpadaczkowego napadéw drgawkowych z rzad-
szym wystegpowaniem opdznienia rozwoju (Jam-
baqué i wsp. 2000), jak réwniez na zwiazek
trudno$ci w opanowaniu napadéw drgawko-
wych z opéznieniem rozwoju (Hunt 1998).
W zwiazku z przynaleznoscia zespotu Jadassoh-
na do grupy fakomatoz i obecnoscig zmian
w EEG lub jawnych napadéw drgawkowych
jako kryterium rozpoznania zespotu, nalezy ocze-
kiwa¢ podobnych zaburzefr psychicznych i dys-
funkgji neuropsychologicznych w zespole Jadas-
sohna jak w innych fakomatozach.

Opis przypadku

Pacjent, lat 19, jest drugim, najmlodszym
dzieckiem w rodzinie. Pochodzi z trzeciej cigzy.
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Tabela 1. Objawy zespotu Jadassohna — opracowane na podstawie 36 opiséw klinicznych (54 pacjentdéw) (zmodyfikowane
wg van de Warrenburga i wsp. 1998)

Napady
padaczkowe
(67%)

napady padaczki
lekoopornej

napady bezdechu

skurcze
noworodkowe
zespot
Lennoxa-Gastauta
napady czesciowe
napady czesciowe
ruchowe

napady czesciowe
miokloniczne
uogdlnione napady
Jacksonowskie
uogdlnione napady
toniczne / toniczno-
-kloniczne

Objawy
neurologiczne
(61%)

porazenie potowicze
obnizone napiecie
migsniowe
wzmozone napiecie
miesniowe

oczoplas horyzontalny
i/lub obrotowy

ruchy btadzgce
gatek ocznych

toniczne zbaczanie
gatek ocznych z trzepo-
taniem powiek

hiperkinezja
porazenie spastyczne

dodatni objaw
Babinskiego

wzmozenie odruchéw
Sciegnistych

zwiekszone stezenie
biatka w CSF

letarg

deficyty w zakresie
percepcji stuchowej
lub wzrokowej

Slepota korowa

zespot diencefaliczny

niedowidzenie potowicze

dwuskroniowe /
jednoimienne

czesciowy niedowtad
nerwu odwodzacego

dysfunkcja nerwu
stuchowego

obwodowe porazenie

i jednostronny niedowtad

nerwu okoruchowego

Anomalie
czaszkowo-moézgowe
(72%)

hemicranium
megacranium

anomalie sklepienia
czaszki

anomalie siodta
tureckiego

deformacje kosci
skroniowej

asymetria / deformacja
oczodotow

przerost wewnetrznej
powierzchni kosci
czotowej

zmniejszenie przedniego

dotu czaszki

rozejscie szwow czaszki

Scienczenie / deformacja

/ asymetria sklepienia
czaszki

nieprawidtowy przebieg
szwow czaszki

pachygyria

heterotopia
podwyscidtkowa

ogniskowe obszary
genezji/dysgenezji
korowej

zaburzenia
operkularyzacji

agenezja ciata
modzelowatego

powiekszenie komor
bocznych

powiekszenie komory IV

symetryczne poszerzenie

uktadu komorowego
dysplastyczna komora Il

naczyniak opony
miekkiej

zgrubienie opon
mozgowia

hemimegalencephalia
macrocephalia
dysplazja potkuli

ogniskowa lub pétkulo-
wa atrofia mézgowia

Objawy
oczne
(59%)

zez

szczelina zrenicy
dermolipoma

bielmo rogéwki
opadniecie powieki
guzki podspojéwkowe

anomalie nerwu
wzrokowego

anomalie siatkéwki
zwyrodnienie siatkowki

oddzielenie siatkowki /
tworzenie rozet

krwotoki siatkdwkowe

brak komarek
zwojowych

rozrost naczyn spojowek

z wrastaniem
w rogowke

poszerzenie naczyn
sklepienia oczodotu
i nadtarczkowych

anomalie naczyn
siatkéwki i spojowki

ustawienie antymon-

goloidalne gatek ocznych

skosne w dot ustawienie

szczelin powiekowych
zmarszczka nakatna

waskie szpary
powiekowe

zarosniecie brzegdw
powiek

obecnos¢ w twardéwce
tkanki chrzestnej lub
kostnej

jednostronna deforma-
cja gatki ocznej

hiperteloryzm

zbaczanie gatek ocznych
macrophthalmia

microphthalmia
ex-/enophthalmus
zmetnienie rogéwki

obustronne ztogi
rogdwkowe

Zajecie innych
narzadow

(61%)

krzywica oporna na
witamine D
skolioza

wrodzone zwichniecie
bioder

zebra rowkowane

mate lub Zle uformowa-
ne obojczyki

tagodne zmiany korowe
kosci ramiennej

przysrodkowe tukowate
wygiecie z fragmentacja
i stwardnieniem czesci
dystalnej kosci tokciowej

szkliwiak zuchwy
koarktacja aorty

przetrwaty otwor owalny
(ostium secundum)

wady przegrody
miedzykomorowej

kardiomegalia
przetrwaty przewéd
tetniczy
nieprawidtowosci tetnic
wienficowych z zapetle-
niem tetnicy podoboj-
czykowej i nieprawidto-
wymi tetnicami
ptucnymi

nerka podkowiasta

zdwojenie uktadu
zbiorczego

wrodzona obustronna
guzkowa nefroblasto-
matoza

aminoacyduria
obecnos¢ mukopolisa-
charydéw w moczu
anomalie uzebienia
rozszczep podniebienia
wtérnego

zgrubienie btony Sluzo-
wej podniebienia / jamy
nosowej

zdwojenie jezyczka

refluks zotadkowo-
-przetykowy
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Tabela 1. Objawy zespotu Jadassohna — opracowane na podstawie 36 opiséw klinicznych (54 pacjentdéw) (zmodyfikowane

wg van de Warrenburga i wsp. 1998) — cd.

Napady Objawy Anomalie Objawy Zajecie innych
padaczkowe neurologiczne czaszkowo-mbzgowe  oczne narzadoéw
(67%) (61%) (72%) (59%) (61%)
obszary zwapnien wrodzone nieprawidtowe Z6tciowy gruczolak
w OUN potozenie soczewki torbielowaty watroby
hamartoma obustronne plamki niespecyficzny wzrost

porencephalia

zmiany torbielowate

glejaki

przesunigcie struktur
posrodkowych OUN

okluzja tetnicy szyjnej

wewnetrznej

Brushfielda ALT / AST

jaskra przetrwata hematopoeza

utrata wzroku watrobowa

. limfangiektazja jelitowa
guz skorzasty

angiolipoma hipoplazja ptuca

nawracajace infekcje
gornych drég oddecho-
wych

naczyniaki

brak lub niefunkcjonal-
nos¢ wiekszych zatok
zylnych mézgowia

tetniak wrzecionowaty

tetnicy szyjnej

wewnetrznej w obszarze
wewnatrzczaszkowym
z tetniakiem tetnicy

podstawne;j

Urodzit si¢ o czasie sitami natury z objawami
zamartwicy. Ojciec od lat choruje na zespé6t zalez-
no$ci alkoholowej, matka z kolei cierpi na
padaczke. Od urodzenia u pacjenta wystgpowaly
pojedyncze, linijne zmiany na skérze brzucha,
klatki piersiowej i blizszych czesciach koniczyn
o charakterze zmian brodawkowatych, ktérych
liczba drastycznie wzrosta ok. 4. roku zycia.
Z tego powodu byt wielokrotnie hospitalizowany
na oddziatach pediatrycznych. Badania histolo-
giczne znamion wykazywaly obraz znamion
naskérkowych brodawkowatych. Z kolei w bada-
niu rezonansu magnetycznego glowy wykona-
nym w tym czasie stwierdzano wielkoglowie
i malformacje naczyniowe OUN (naczyniak
zylny w lewym placie czolowym, aplazja odcin-
ka A1 tetnicy przedniej mézgu). Przeprowadzone
badania psychologiczne wskazywaly na pierwotne
uszkodzenie OUN. W badaniu EEG opisywa-
no uog6lnione zmiany napadowe na tle zmian
ogblnomdzgowych (uogélnione fale 6 oraz napa-
dowe wytadowania iglica—fala wolna).

Z relacji matki dziecko od poczatku rozwija-
fo si¢ nieharmonijnie. Rozw6j motoryczny nie byt
zaburzony, natomiast rozw6j mowy byl opdz-
niony — pierwsze wyrazy chlopiec zaczal wyma-
wia¢ w 3. roku zycia. Epizody moczenia nocne-
go wystepowaly do kofica trzeciej klasy szkoty
podstawowej. Okresowo dochodzito do zanie-

czyszczen stolcem. Matka nie podawata wyste-
powania napadéw drgawek, somnambulizmu czy
lekéw nocnych. Wedlug matki pacjent tatwo
nawigzywal znajomosci z innymi dzie¢mi, wyka-
zywal zywy temperament, byl chetny do zaba-
wy. Od ok. 5. roku zycia pojawily sie problemy
zwigzane z agresywnymi zachowaniami — chto-
piec stal si¢ niepostuszny, konfliktowy, czesto
dochodzito do agresji fizycznej wobec rodziny
iinnych dzieci. Nauke w szkole podstawowej roz-
poczal o czasie, lecz od drugiej klasy wprowa-
dzono nauczanie indywidualne z powodu zacho-
wan agresywnych. Nie potrafil si¢ przystosowaé
do trybu nauki szkolnej i systemu spolecznego
klasy, byt wulgarny, agresywny, niepostuszny.
Z tych powodéw byl wielokrotnie hospitalizo-
wany na oddziatach psychiatrii dziecigcej, gdzie
ustalano réznorodne rozpoznania, takie jak:
zaburzenia zachowania z prawidlowym procesem
socjalizacji, zesp6t nadpobudliwosci ruchowej
z deficytem uwagi, moczenie nocne, nieorga-
niczne zanieczyszczanie si¢ kalem i op6zniony roz-
woj mowy. W 10. roku zycia wystapily fobie spe-
cyficzne o umiarkowanym nasileniu wyrazajace
sie lekiem przed wysokoscia, jazda winda, paja-
kami i psami, ktére ustapily po okolo dwdch
latach bez specyficznego leczenia.

Od 12. roku zycia z powodu prezentowanych
zaburzef pacjent przebywal 7 razy na oddziatach
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psychiatrycznych. Podczas kolejnych hospitali-
zacji rozpoznawano zaburzenia emocjonalne
z lekiem, reaktywne utrudnienia w nawigzywaniu
relacji spolecznych, zaburzenia emocjonalne
wieku dojrzewania, fagodne zaburzenia proce-
sow poznawczych, organiczne zaburzenia zacho-
wania oraz podejrzewano zespél Aspergera na
podstawie braku rozumienia przez pacjenta
sytuacji spotecznych oraz trudno$ci w nawiazy-
waniu satysfakcjonujacych kontaktéw z réwies-
nikami. Eskalacja zachowan agresywnych nasta-
pila w gimnazjum — rzucit krzestem w jednego
z uczniéw, drugiego zaatakowat nozem. W domu
znecal sie fizycznie nad matkg oraz siostra, byt
wulgarny, zaczepny, dyrektywny, nie reagowat
na pro$by i polecenia, opuszczal zajecia szkolne.
Dwukrotnie probowat popetni¢ samobdjstwo,
skaczgc z mostu kolejowego, ale proby te zawsze
udaremniala policja. Z relacji pacjenta wynika,
ze mialy one manipulacyjny charakter, twierdzit,
ze w ten sposOb probowal zwrdcié na siebie uwa-
ge. Jak podaje sam pacjent oraz jego matka,
zachowania agresywne zawsze wystgpowaly
w reakcji na frustracje lub o$mieszenie, a nad-
mierna reakcja emocjonalna wynikata z niezro-
zumienia uczu¢ wlasnych i braku zdolnosci
empatycznych.

Z powodu zachowan agresywnych na mocy
wyroku sadowego (pozew 0 umieszczenie w o$rod-
ku szkolno-wychowawczym zlozony przez mat-
ke) zostal umieszczony na oddziale sadowo-
-psychiatrycznym dla nieletnich o wzmozonym
zabezpieczeniu, gdzie byl leczony i jednocze$nie
kontynuowal nauke w ogrodniczej szkole spe-
¢jalnej. Po opuszczeniu szpitala w 2010 r. zacho-
wania agresywne mialy znacznie mniejsze nasi-
lenie, niemniej jednak wystepowaly nadal z taka
sama czestoScig. W 2011 r. pacjent zostal skie-
rowany na obserwacje do Kliniki Psychiatrii Doro-
slych, gdzie przebywal dwukrotnie — od 30.08.
d05.10.2011 r. oraz od 15.11. do 14.12.2011 r.

Badanie psychiatryczne przeprowadzone pod-
czas obu hospitalizacji nie wskazywalo na wyste-
powanie ostrych objawéw psychotycznych.
Nastr6j chorego byl pogodny, naped nieznacz-
nie wzmozony, chory prawidlowo modulowat
reakcje emocjonalne i deklarowal krytycyzm
w stosunku do swoich zachowan agresywnych.

W rutynowym badaniu internistycznym
budowa ciala pacjenta okreslana byta jako aste-
niczna. Zaznaczona dysmorfia czaszki (makro-
oraz trigonocefalia) oraz twarzy (microphthalmus,
hipoteloryzm, microstomia, protruzja gbrnych sie-
kaczy). Obecna wada wzroku w postaci astyg-
matyzmu kréotkowzrocznego. Na skorze klatki
piersiowej i brzucha w liniach Blaschko widocz-

ne byly znamiona Jadassohna, najbardziej roz-
winiete w okolicach lewego dotu pachowego.
W wykonanych rutynowych badaniach dodat-
kowych poza bradykardia zatokowg w elektro-
kardiogramie (EKG) (48/min) nie wykazano
odchyleni od normy. Kontrolny rezonans magne-
tyczny glowy z programem naczyniowym wyka-
zal naczyniaka zylnego w lewym placie czolowym
oraz zwapnienie w obrebie sierpa mézgu. Bada-
nia laboratoryjne (morfologia z rozmazem, enzy-
my watrobowe, parametry nerkowe, glukoza
i profil lipidowy) nie wykazaty odchylef od not-
my. W badaniu EEG zapis czynnosci mieszanej
6-10 Hz i amplituda 20—40 pV. Dominowata
czynno$¢ a.. Na tym tle napadowe fale 8 z odpro-
wadzen skroniowych obustronnie z tendencja do
uogdlniania oraz napadowe wytadowania iglica—
fala wolna. Nie bylo reakcji zahamowania,
hiperwentylacja i fotostymulacja nie mialy
wplywu na zapis.

W badaniu psychologicznym do oceny funk-
gji poznawczych wykorzystano Skale inteligen-
cji Wechslera dla dorostych (Wechsler Adult
Intelligence Scale — Revised — W AIS-R (PL) — Brze-
zifiski i wsp. 2004), test pamieci wzrokowej Ben-
tona (Jaworowska 2007), test sortowania kart
Wisconsin (Wisconsin Card Sorting Test — W CST
— Jaworowska 2002), test fluencji stownej
(Strauss i wsp. 2000), test Stroopa (Golden i wsp.
2002), test laczenia punktéw (Trail Making Test
— TMT, idem), test 15 stéw Reya (Choynowski
i Kostro 1977), Baterie Testéw do Badania Funk-
gji Jezykowych i Komunikacyjnych Prawej P6t-
kuli (RHLB-PL, Lojek 2007) — wybrane testy,
eksperymenty kliniczne Zeigarnik: piktogram,
klasyfikacja, przystowia, wybrane metody eks-
perymentalne z Zeszytéw Luckiego (Eucki 1995),
krétka skale oceny stanu umystowego (Mzni-Men-
tal State Examination — MMSE), test rysowania
zegara. Podczas badania pacjent okresowo byt
w nieco podwyzszonym nastroju, napiety, pre-
zentowal naped psychoruchowy. Dos¢ sprawnie
i szybko wykonywal wickszo$¢ z zadan testowych,
wykazujac przy tym zainteresowanie i zaanga-
zowanie, jednak latwo si¢ rozpraszat, ujawnial
niskg tolerancje na frustracje i w obliczu niepo-
wodzen szybko rezygnowal z dalszego wykony-
wania zadania. Wyniki badan neuropsycholo-
gicznych przedstawiono w tabeli 2.

Na podstawie wynikéw skali inteligencji
Wechslera stwierdzono, ze aktualna sprawnos¢
proces6éw intelektualnych badanego miesci sie
na pograniczu upo$ledzenia (II = 73). (Rozwdj
funkcji poznawczych mierzony u badanego
w wieku 8 lat plasowal si¢ na poziomie inteli-

gencji ponizej przecietnej dla odpowiedniej
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Tabela 2. Wyniki badan neuropsychologicznych

Funkcja poznawcza Metoda

inteligencja

WAIS-R (PL)

Wyniki

Il-73 (60/85)
wiadomosci — 11
powtarzanie cyfr — 10
stownik =9
arytmetyka -3
rozumienie — 7
podobiefstwa —7
braki w obrazkach -5
porzadkowanie obrazkéw — 6
klocki -4

uktadanki —1
symbole cyfr -3

pamiec operacyjna
wzrokowa

test pamieci
wzrokowej Bentona

poprawne reprodukcje — 6
liczba btedow — 6

funkcje
wykonawcze

WCST

liczba zuzytych kart — 128

liczba kart utozonych poprawnie — 45

btedy — 65%

odpowiedzi perseweracyjne —48%

btedy perseweracyjne —39%

btedy nieperseweracyjne — 26%

odpowiedzi zgodne z koncepcja — 18%

liczba utozonych kategorii — 2

liczba préb potrzebnych do utozZenia pierwszej kategorii — 10

pamiec stuchowa,
deklaratywna

test 15 stow Reya /
krzywa uczenia
stuchowego Reya

proby uczenia (lista A) — 8, 10, 8, 11, 13

odtwarzanie bezposrednie (lista B) — 6

odtwarzanie po dystraktorze (lista A) —11; 1 perseweracja
odtwarzanie odroczone (lista A) —12; 2 perseweracje
rozpoznawanie (lista A) — 13

ptynnos¢ stowna,

funkcje wykonawcze

test fluencji stownej

test literowy (fluencja fonemowa) — 13 stéw/3 min
test kategorii (fluencja semantyczna) — 36 stow/3 min

pamiec operacyjna  TMT A-35s
wzrokowo- B-75s
-przestrzenna

pamiec operacyjna  test Stroopa [-27s

werbalna, funkcje
wykonawcze

I1-104 s, 9 btedow

globalne
funkcjonowanie
poznawcze

MMSE

liczba punktéw —30

funkcje jezykowe
prawej potkuli

RHLB-PL (wybrane testy)

Test Wnioskowania — 7 stenow

Test Leksykalno-Semantyczny — 6 stenéw (wtasciwe — 12, dystraktor
graficzny — 1)

Test Humoru — 2 steny (odpowiedzi wtasciwe — 2, odpowiedzi neutralne — 8,
odpowiedzi absurdalne — 0)

Test Metafor Rysunkowych — 8 stenéw (metaforyczne — 9, dostowne — 1,
nieadekwatne — 0)

Test Metafor Pisanych — 6 stenow (metaforyczne — 9, dostowne — 0,
nieadekwatne — 1)

Test Wyjasnien Metafor Rysunkowych — 3 steny

orientacja wzro-
kowo-przestrzenna
myslenie abstrak-
cyjno-pojeciowe
planowanie

test rysowania zegara
(eksperyment kliniczny)

test wypetniania zegara — wersja wg Watsona — 5 pkt
(wynik nieprawidtowy)
oznaczanie odpowiedniej godziny na tarczy zegara — 5 btedéw/6 zadan

wybrane procesy

zestaw prob do badania

nazywanie — 4 btedy/45 zadan (przedmiotéw — 1 btad/10 zadan,

poznawcze proceséw poznawczych  czynnosci— 0 btedow/10 zadan, czesci ciata — 2 btedy/10 zadan,
u pacjentéw z uszkodze-  czesci samochodu — 1 btgd/10 zadan, koloréw — O btedéw/5 zadan)
niami mézgu W. tuckiego praksja — 2 btedy/16 zadan (przestrzenna — 2 btedy/5 zadan,
(wybrane metody) pozy — 0 btedéw/5 zadan, dynamiczna — O btedéw/6 zadan)
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Tabela 2. cd.

Funkcja poznawcza  Metoda Wyniki

powtarzanie — 2 btedy/30 stow (brak btedéw przy powtarzaniu samogto-

sek i sylab)

przeciwienstwa — 1 btad/5 zadan

metafory — 1 btagd/5 zadan

przystowia — 2 btedy/5 zadan

nonsensy — 0 btedow/3 zadania

klasyfikacje — 3 btedy/5 zadan (prawidtowe wyjasnienia na poziomie mysle-
nia konkretno-funkcjonalnego)

fluencja (kategoria — 18 stow/min; litera ,,k” — 8 stéw/min; przedmioty
ostre — 5 stow/min, 7 btedow)

przestrzen — 5 btedéw/27 zadan (btedy w tescie rysowania zegara)

myslenie
abstrakcyjne

eksperymenty kliniczne
Zeigarnik: przystowia,
klasyfikacja kart,
piktogram

przystowia: prawidtowe interpretacje na poziomie abstrakcyjnym -3,
niepetne interpretacje — 2, konkretne interpretacje — 2, brak interpretacji — 5
klasyfikacja kart: cechy konkretno-funkcjonalne

piktogram: obrazowanie poje¢ —12/12 (cechy konkretne i subiektywne),

liczba prawidtowych reprodukcji —11/12

grupy wiekowej; w wieku 15 lat — na poziomie
uposledzenia w stopniu lekkim). Obecnie funk-
cjonowanie stowne jest istotnie wyzsze w po-
rébwnaniu z rozwojem funkcjonowania bez-
stownego. Znacznie obnizone wyniki uzyskano
w zakresie sprawnos$ci proceséw syntezy i ana-
lizy wzrokowo-przestrzennej, procesdbw uwagi
i uczenia si¢ wzrokowo-ruchowego. Wykona-
ne badania wykazaly deficyty w zakresie zdol-
nosci dokonywania operacji na liczbach, ope-
racyjnej pamieci (zaréwno wzrokowej, jak
i stuchowej), funkcji wykonawczych, orientacji
wzrokowo-przestrzennej, sprawnosci psycho-
motorycznej i fonemowej fluencji stownej. Nie-
wielkie obnizenie wykazano w zakresie werbalnej
pamieci operacyjnej 1 czynno$ci nazywania.
U pacjenta obserwowano sktonno$é¢ do perse-
weracji, zaburzenie praksji przestrzennej.
Badany wykazywal obnizenie w zakresie abs-
trahowania i zdolno$ci dokonywania uogdl-
nief, tendencje do myslenia konkretno-funk-
cjonalnego, deficyt wrazliwosci na element
puenty w humorze. Zachowana zdolno$¢ do rozu-
mienia znaczenia metaforycznego prezentowal
w testach wyboru (préby Luckiego, podtesty
RHLB-PL) i podczas interpretacji znanych mu
przystéw. Sprawnie radzil sobie w zadaniach
angazujacych zakres i poziom wiedzy nabywa-
nej w procesie edukacyjnym, rozumienie wer-
balne i pamie¢ dlugotrwala, zakres i adekwat-
no$¢ w definiowaniu pojeé. Wykazywal
sprawno$¢ proceséw uczenia sie suchowego, shu-
chowej pamieci bezposredniej i odroczonej oraz
odporno$¢ na dystraktory. Nie mial trudnosci
w pracy ze zlozonym materiatem jezykowym
zawierajacym informacje redundantne oraz
informacje wymagajace integracji, ktéra prze-

kraczalaby granice stéw i zdan. Wyciagal pra-
widlowe wnioski w ramach odpowiedniego
kontekstu oraz radzil sobie w zakresie rozumienia
pojedynczych stéw na poziomie leksykalno-
-semantycznym.

Pomimo licznych deficytéw poznawczych
o charakterze pierwotnym i/lub nabytych we
wczesnym okresie rozwojowym, dzieki odpo-
wiedniej stymulacji srodowiskowej i edukacyj-
nej, badany rozwinal wiele funkcji werbalnych
do poziomu przecietnego i ponizej przecigtnego.

W badaniu funkcjonowania emocjonalno-
-motywacyjnego wykorzystano obserwacje i roz-
mowe psychologiczna, test apercepcji tematycz-
nej (TAT) — wybrane tablice, kwestionariusz oso-
bowosci MMPI (Minnesota Multiphasic Personality
Inventory) — uzyty eksperymentalnie, inwentarz 0so-
bowosci NEO-PI-R (Revised NEO Personality
Inventory), test zdaf niedokonczonych. Podczas
badania pacjent spontanicznie podejmowal roz-
mowe, czesto byl wieloméwny, nadpobudliwy,
skracal dystans. Modulowal emocje, rzadko
wyrazal sie w do§¢ monotonny sposéb. Starajac
sie stworzy¢ wrazenie wilasnej adekwatnosci
i efektywnosci funkcjonowania, przedstawial sig
w nieco korzystniejszym $wietle. Miat trudnosci
z rdznicowaniem emocji, ale w sytuacjach jed-
noznacznych potrafit okresli¢ emocje wiasne
i innych, ujawnial rozumienie prostych sytuacji
spolecznych oraz podstawowych intengji i ocze-
kiwan innych. Przejawial silng potrzebe wrazen,
tendencje do ekstrawersji spolecznej, szybko
i chetnie nawigzywal powierzchowne relacje
z innymi. Wyniki badan psychologicznych wyka-
zaly u pacjenta slaba zdolno$¢ tolerowania leku
i frustraciji, stabo rozwinieta funkcje samouspo-
kajania, deficyt zdolnosci regulowania i kontro-

Neuropsychiatria i Neuropsychologia 2012

103



Karol Swieca, Jan Jaracz, Lucyna Raczkowiak, Janusz Rybakowski

lowania emocji i impulséw, w szczegdlnosci
opracowywania i neutralizowania wrogosci. Szcze-
golnie w relacji z matka wymagat natychmiastowej
gratyfikacji swoich potrzeb, byl agresywny fizycz-
nie { werbalnie w sytuacjach frustracji i pobudzenia
emocjonalnego. Twierdzil, ze jego zaczepne
i agresywne zachowania wobec réwiesnikéw
byly reakcja na doznawana z ich strony prowo-
kacje i oSmieszanie. Wykazywal tez tendencje
autoagresywne i zachowania demonstracyjne.
Wspominajac dziatania impulsywne, nie ujawniat
pelnej sSwiadomej rejestracii ich przebiegu, odczu-
wal poczucie winy z ich powodu i stawal si¢ nad-
miernie samokrytyczny. Cierpial ze wzgledu na
trudno$ci w nawiazywaniu i utrzymywaniu gteb-
szych, satysfakcjonujacych relagji z réwiesnikami.
Prezentowal zachowania infantylne, sklonnos¢ do
mySlenia magicznego, deklarowal cheé¢ zmiany
swojego agresywnego zachowania, potrzebe usa-
modzielnienia si¢, podjecia dalszej nauki, znale-
zienia pracy, prawdopodobnie celem dostosowa-
nia si¢ do przewidywanych oczekiwan innych oraz
uzyskania akceptacji i aprobaty.

W trakcie pobytu w Klinice pacjent byt
pogodny, okresowo obserwowano wzmozony
naped psychoruchowy i nieznacznie przyspieszony
tok myslenia. Niekiedy skracat dystans w rela-
¢jach z personelem, byt wieloméwny, niejedno-
krotnie absorbujacy swoim zachowaniem. Rozu-
miat kontekst sytuacji spolecznych, spontanicznie
nawiazywal znajomosci z innymi pacjentami i byt
przez nich lubiany. Nie wykazywal Zadnych
zachowan agresywnych — nie wymagal poda-
wania dodatkowych lekéw doraznie. Stopniowo
uzyskano poprawe stanu psychicznego w posta-
ci stabilizacji nastroju i normalizacji napedu.
Pacjent chetnie pomagal w pracach na oddzia-
le, domagatl si¢ przydzielania dodatkowych
obowigzkéw w ramach terapii spolecznosciowej.
Czesto korzystat z terapii zajeciowej, zaje¢ spor-
towych i relaksacyjnych organizowanych w Kli-
nice. Do domu zostal wypisany ze znaczng popra-
wa z zaleceniem kontynuacji dotychczasowej
terapii litem i karbamazepina ambulatoryjnie.

Po ok. 6 tygodniach od wypisu pacjent zostat
przyjety ponownie do Kliniki z powodu nawro-
tu zachowan agresywnych — z relacji matki
wynika, ze krotko po wypisie znéw zaczal by¢
wobec niej agresywny stownie i fizycznie, nie radzit
sobie z frustracja oraz odraczaniem przyjemno-
§ci, czesto bywal drazliwy, napiety i wybuchowy.
Matka pacjenta przyznala, ze syn nieregularnie
przyjmowat leki, a przez ostatnie dwa tygodnie
nie zazywal ich w ogdle. W Klinice odstawiono
karbamazeping, do dotychczasowej terapii litem
w dawce 750 mg/dobe dodano risperidon w daw-

ce 3 mg/dobe z powodu udokumentowanej sku-
tecznodci tych substancji w leczeniu zaburzen
zachowania i agresji (Aman i Gharabawi 2004;
Brodaty i wsp. 2003; Buitelaar i wsp. 2001; Caley
2008; Cohen i wsp. 1998; Craft i wsp. 1987;
Hissler 1 Reis 2010; Prado-Lima 2009; Sheard
1975). Podobnie jak przy poprzedniej hospita-
lizacji pacjent wykazywatl duze zaangazowanie
w zycie oddzialu i nie wykazywal jakiejkolwiek
agresji w stosunku do otoczenia. Nie byl agre-
sywny podczas udzielanych urlopéw domo-
wych. Po wypisie, z telefonicznej relacji matki
wynikalo, Ze pacjent pozostaje spokojny, pod-
porzadkowany i nie jest agresywny.

Omoéwienie

Jak wynika z opisu przedstawionego przy-
padku i dokonanego przegladu literatury,
pacjent przed leczeniem w Klinice Psychiatrii
Dorostych w Poznaniu prezentowal zaburzenia
psychiczne opisywane w innych fakomatozach
— funkcjonowal na pograniczu uposledzenia
umystowego, prezentowal zaburzenia hiperki-
netyczne i opozycyjno-buntownicze oraz zabu-
rzenia nastroju. W dziecifistwie jego rozwoj psy-
chomotoryczny byl opézniony.

Pacjent prezentuje niski poziom tolerangji fru-
stracji, duza sklonnos$¢ do reakcji agresywnych
i niski poziom umiejetnosci spotecznych. Obec-
ne sg rowniez deficyty opisywane w innych fako-
matozach, takie jak zaburzenia pamieci oraz ten-
dencja do myslenia konkretno-obrazowego
(Eliason 1986; Dunn i Ross 1989; Jambaqué
i wsp. 1991; Zaroff i Isaacs 2005). Stabo roz-
winiete sg autonomiczne obszary ego, nazwane
przez Hartmanna ,wolnymi od konfliktu”,
takie jak myslenie, uczenie sig, kontrola moto-
ryczna, percepcja, jezyk. Deficyt syntetyczno-
integrujacych funkcji ego przejawia si¢ w ogra-
niczonej syntezie sprzecznych uczué i mysli
w spdjna calos¢, w stabych procesach obronnych,
ograniczeniu kontroli impulséw, deficycie funk-
¢ji samouspokajania (Gabbard 2009).

U badanego prawdopodobnie wystepuje
uwarunkowany ,,organicznie” mechanizm dyso-
cjacji, polegajacy na ,,odszczepieniu” tresci o sil-
nym tadunku emocjonalnym od §wiadomosci.
Wedlug teorii Janeta mechanizm ten wynika
z deficytu zdolnosci integracyjnej ego (Tomal-
ski 2008) oraz deficytu zwiazanego z tzw. ,,sta-
boscia syntezy umystu” (Drozdowski 2007). Dez-
integracja w obrebie osobowosci (dos¢ dobrze
zaadaptowana osobowos$¢ ujawniana podczas
hospitalizacji i ,,odszczepiona”, tzw. alternatywna
osobowo$¢ z duzym tadunkiem emocjonalnym,
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z przewaga agresji ujawniana gtéwnie w relacji
z matka i réwiesnikami w sytuacji frustracji
i zawezenia pola $wiadomosci) nasila trudnosci
badanego w regulowaniu i kontrolowaniu
impulséw, co zmniejsza jego elastycznos¢ i sku-
teczno$¢ adaptacyjna. Deficyty poznawcze i emo-
cjonalne, uszkodzenie funkeji ego utrudniaja
korzystne rozwigzanie dylematéw rozwojowych
i konfliktowych wymagajacych radzenia sobie
z silnymi, czgsto sprzecznymi impulsami pope-
dowymi (Gabbard 2009; Slosarczyk 2008).
W efekcie nasileniu ulegaja trudnosci badane-
go w funkcjonowaniu spolecznym, m.in. zosta-
je ograniczona zdolno$¢ nawiazywania i utrzy-
mywania glebszych i satysfakcjonujacych relacji
interpersonalnych. Czeste zmaganie si¢ z poczu-
ciem frustracji i niekompetencji, wynikajacymi
z niespelnienia oczekiwan matki i nauczycieli,
zaburza poczucie wlasnej warto$ci pacjenta
i nasila kompensacyjna postawe wielko$ciowa,
stosowanie obron narcystycznych. Chociaz psy-
chopatologia pacjenta ma charakter raczej defi-
cytowy, jest konsekwencja interakcji czynnikéw
zaréwno biologicznych, jak i psychologicznych.

Niewatpliwie objawy bedace powodem lecze-
nia szpitalnego spowodowane byly interakcja
deficytéw poznawczych i zaburzen emocjonal-
nych oraz czynnikéw $rodowiskowych. Z tego
powodu mozna uznaé, ze u opisanego chorego
czynniki organiczne splataly si¢ z uwarunko-
waniami zwigzanymi z funkcjonowaniem rodzi-
ny oraz zaburzonymi interakcjami w §rodowisku
réwie$niczym, wynikajacymi z nadmiernej im-
pulsywnosci, trudnosci zrozumienia sytuacji
spolecznych czy odczuwania empatii. W toku
leczenia farmakologicznego uzyskano poprawe
w postaci stabilizacji nastroju oraz kontroli im-
pulséw i zachowan agresywnych. Jednak opra-
cowujac program leczenia chorego z zaburzeniami
psychicznymi na podiozu organicznym, poza
leczeniem farmakologicznym, uwzgledni¢ moz-
na réwniez interwencje psychoterapeutyczne
dostosowane do mozliwosci intelektualnych
i emocjonalnych chorego.
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