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Streszczenie

W artykule przedstawiono studium przypadku 45-let-
niej kobiety, ktéra zglosita sic do psychoterapeuty
celem podjecia terapii. Bezposrednia przyczyna byly
doswiadczane przez nig objawy: obnizony nastréj, spa-
dek aktywnosci zyciowej, trudno$ci z koncentracja,
zaburzenia pamigci. Nie obserwowano dotychczas ru-
chéw mimowolnych. W wywiadzie dotyczacym choréb
i zaburzen psychicznych badana podala depresje, zabu-
rzenia osobowosci, odzywiania i chorob¢ Huntingtona
(Huntington'’s disease — HD). Ze wzgledu na niejasnosci
diagnostyczne oraz utrudniony przez zaburzenia po-
znawcze kontakt pacjentke skierowano na szczegdto-
we badanie neuropsychologiczne. Celem badania byta
ocena aktualnego funkcjonowania poznawczego i emo-
cjonalnego oraz ustalenie rozpoznania i wskazan do te-
rapii. W niniejszej pracy zwrécono uwage na role bada-
nia neuropsychologicznego w réznicowaniu i diagnozie
HD. Oméwiono réwniez znaczenie wieloaspektowej
diagnozy psychologicznej dla planowania i prowadze-
nia interwencji psychoterapeutycznej.

Stowa kluczowe: choroba Huntingtona, depresja,
diagnoza neuropsychologiczna, psychoterapia.

Wstep

Choroba Huntingtona (Huntington’s disease —
HD) jest postepujacym, neurodegeneracyjnym
schorzeniem, przekazywanym w sposéb autoso-
malnie dominujacy (Walker 2007), spowodowa-
nym mutacja w chromosomie 4. Defekt polega
na patologicznym zwickszeniu liczby powtdrzen
trojek CAG w genie kodujacym biatko hunting-
tyne (HTT). Za fenotyp odpowiedzialna jest tzw.
mutacja dynamiczna w genie dla huntingtyny.
Gen ten odkryto w 1993 r. (HDCRG 1993).
W wyniku zwickszenia liczby powtérzen trdjek

Abstract

The article presents a case study of a 45-year-old wom-
an who was consulted by a psychotherapist in order to
start treatment. Her decision about psychotherapy was
based on the following symptoms: depressed mood, de-
creased activity, concentration problems and memory
disorders. Uncontrolled body movements had not been
reported at that time. In the clinical interview for men-
tal disorders she reported having depression, personal-
ity disorder, eating disorder and Huntington’s disease
(HD). Due to the inconclusive diagnosis and difficulties
in contact caused by cognitive impairment, the patient
was referred for neuropsychological assessment. The
aim of neuropsychological examination was to evaluate
the current cognitive and emotional functioning as well
as to establish the diagnosis and indications for therapy.
The authors highlight the importance of neuropsycho-
logical examination in differential diagnosis, in order to
minimize the risks of possible diagnostic difficulties in
HD. They also describe the significance of complex psy-
chological diagnosis for psychotherapy and treatment.

Key words: Huntington’s disease, depression, neu-
ropsychological assessment, psychotherapy

CAG umiejscowionych w eksonie 1 mutacja zmie-
nia konformacj¢ HTT. Dochodzi wéwczas do na-
gromadzenia nieprawidlowego biatka w komorce,
co powoduje zaburzenie proceséw komérkowych
1 w efekcie §mieré¢ komorki (Gruber 2011).
Wyniki badan epidemiologicznych wska-
zuja na duze réznice w czgsto$ci wystgpowania
HD w réznych krajach. W ogélnej popula-
¢ji wystgpowanie HD ocenia si¢ na 5—10 na
100 000 (Szczudlik i wsp. 2008). Wyrdznia
si¢ kilka postaci choroby, w tym posta¢ mto-
dzieficza (juvenile Huntington’s disease — JHD),
w ktorej zachorowanie przypada na 4.—19. rok
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zycia. Wezesna faza dotyczy zachorowan miedzy
20. a 34. rokiem zycia. Powyzsze postaci stano-
wia 10% przypadkéw, natomiast pozostate 90%
dotyczy postaci wieku $redniego (zachorowania
w wieku 35-49 lat) i p6znego (zachorowania po
50. roku zycia (Nicewicz i wsp. 2008).

Charakterystyczne dla obrazu klinicznego HD
sa zaburzenia funkcjonowania w trzech sferach
aktywnosci: ruchowej, psychicznej oraz poznaw-
czej. Pierwsze objawy choroby pojawiajg si¢
najcze¢$ciej miedzy 30. a 50. rokiem zycia, czyli
zwykle juz po urodzeniu dzieci. Szczyt zachoro-
wan przypada na czwarta i piata dekade zycia,
jednak objawy moga sie pojawi¢ w ciagu calego
zycia, od niemowlectwa do starosci (Yudowsky
i Hales 2012). Od wystapienia pierwszych ob-
jawéw az do $mierci choroba trwa zazwyczaj
15 do 20 lat (Szczudlik i wsp. 2008).

W aspekcie ruchowym typowym dla HD
objawem sg ruchy plasawicze, czyli bezcelowe,
mimowolne ruchy, wystepujace w réznych cze-
$ciach ciala. Wynikaja one z uszkodzenia petli
ruchowej odpowiadajacej za regulacje napiecia
mie$niowego oraz funkcje mie$ni szkieletowych
i odruchy (Groenewegen 2003). Dlatego tez
pierwotne nazwy choroby to taniec §w. Wita czy
plasawica. We wczesnym stadium chorzy mogg
probowadé maskowac ruchy plasawicze ruchami
celowymi, co w efekcie powoduje parakinezje.
Podczas préb wykonania ruchéw celowych oraz
w stanach wzmozonego napiecia emocjonalnego
ruchy te zwykle si¢ nasilaja, natomiast podczas
snu zmniejszaja. W zakresie motoryki typo-
wym objawem jest rOwniez taneczny (plasawi-
czy) chéd, przeplatany naglym zatrzymaniem
i prostowaniem ciata (Thompson i wsp. 1988).
U pacjentéw obserwuje sie ponadto zaburzenie
ruchéw sakkadowych galek ocznych, co moze
stanowi¢ prodromalny objaw choroby (Zielonka
2009).

Druga, niezalezna grupe objawéw stanowia
zaburzenia psychiatryczne (Close Kirkwood
1 wsp. 2002; van Duijn 1 wsp. 2008). Czesto
poprzedzaja one opisane wyzej objawy moto-
ryczne, a ich rozwdj moze mie¢ inng dynamike
niz pozostalych objawéw. Symptomatologia
psychopatologiczna, bogata i réznorodna, jest
widoczna u niemal wszystkich pacjentéw z HD.
Do najczestszych objawéw psychiatrycznych
zalicza sie dysforie (69%), pobudzenie psycho-
ruchowe (67%), drazliwo$¢ (65%), apatie (56%),
lek (52%), rozhamowanie zachowania (35%)
oraz euforie (31%) (Paulsen i wsp. 2011; van
Duijn i wsp. 2008). U czg$ci pacjentéw obecno$é
zaburzen psychotycznych moze sugerowac schi-
zofrenie (Zielonka 2009; Ring i Serra-Mestres

2002). Jak podaja Slemp-Dubas i wsp. (2012),
u 40-50% pacjentéw na kilkanascie lat przed
wystapieniem pierwszych objawéw HD obser-
wuje sie zmiany osobowosci, glownie chwiejnosé
emocjonalna i gwaltowne zachowania. Zgodnie
z wynikami badan ponad polowa chorych prze-
jawia zaburzenia obsesyjno-kompulsyjne, co jest
jednak cecha charakterystyczna dla pdzniejszych
stadiéw choroby (Beglinger i wsp. 2007).

Warto zwrici¢ uwage, ze jednym z wazniej-
szych wezesnych objawéw HD jest depresja
spowodowana zaburzeniami petli limbicznej
i czotowej (Zielonka 2009). Obnizenie nastroju
w polaczeniu z impulsywnoscig i tendencjg do
uzaleznien sg zwigzane z powaznym wzrostem
ryzyka zachowan suicydalnych u pacjentéw oraz
0s6b chorych niemajacych objawéw (Di Maio
i wsp. 1993). Wiskazniki samobéjstw u 0s6b
z HD sa dwukrotnie wyzsze niz w populacji
ogdblnej (Robins Wahlin i wsp. 2010), a ryzyko
suicydalne jest szczegdlnie wysokie w poczatko-
wej fazie choroby (Paulsen i wsp. 2005). Znacz-
nie nasilone zaburzenia psychiatryczne, préby
samobodjcze, naduzywanie narkotykéw oraz al-
koholu, jak réwniez problemy z tym zwiazane sa
czestymi objawami JHD (Evans i Biglan 2011,
Ribai i wsp. 2007). Poniewaz w przebiegu HD
nastepuje uszkodzenie glowy jadra ogoniaste-
go i jadra soczewkowatego oraz funkcji petli
czolowo-podstawnych (Heilman i wsp. 1993),
u chorych mozna zaobserwowac réwniez apatie,
zachowania aspoleczne i zaburzenia funkcji po-
znawczych. Te ostatnie sa powszechne zaréwno
w JHD, jak i HD (Zielonka 2009).

Zaburzenia poznawcze nasilaja si¢ wraz z po-
stepem choroby, w coraz wigkszym stopniu upo-
Sledzajgc codzienne funkcjonowanie. Dotycza
jezyka, pamieci, funkcji wykonawczych i wzro-
kowo-przestrzennych (Lawrence i wsp. 2000;
Robins Wahlin i wsp. 2010; Stout i wsp. 2011).
Pogorszenie funkcjonowania poznawczego naste-
puje w 3 fazach: prodromalnej, klinicznej oraz
w fazie demencji. Jest zwiazane z uposledzeniem
w obszarze aktywno$ci zawodowej i kontroli
finans6w, nastepnie podstawowych obowiazkow
domowych, az do potrzeby statej opieki (Beglin-
ger i wsp. 2010; Paulsen 2011).

Opis przypadku

Kobieta, lat 45, zglosita sie do psychotera-
peuty celem podjecia terapii. Jako powdd poda-
wala pogorszenie funkcjonowania poznawczego,
obnizony nastréj, spadek aktywnosci zyciowej
iutrate zainteresowan. Podczas konsultacji psy-
choterapeutycznej zaproponowano pacjentce
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badanie neuropsychologiczne w celu rozszerze-
nia diagnostyki i zaplanowania optymalnych
strategii terapeutycznych.

Pacjentka miala wyksztalcenie wyzsze, byta
aktywna zawodowo do momentu obecnego
zachorowania. Byla mezatka, matks dwoch
studiujacych cérek, mieszkajacych nadal z ro-
dzicami. Pochodzila z pelnej rodziny, relacje
z rodzicami i rodzefnstwem okreslita jako bardzo
dobre, bliskie.

Kobieta twierdzila, ze w jej rodzinie nie bylo
chordb psychicznych ani uzaleznien. Ojciec pa-
gjentki zginal w wypadku przy pracy w wieku
ok. 50 lat, matka zyta, nie chorowata. Pacjentka
okreslita swoja relacje z matka jako bardzo do-
bra, zaréwno obecnie, jak i w przeszlosci. Bliz-
szy emocjonalnie byl jej ojciec, dlatego mocno
przezyla jego $mieré. U brata ojca zdiagnozo-
wano chorobe Huntingtona, u matki ojca oraz
ojca pacjentki obserwowano ruchy mimowolne.
U babci ze strony ojca pod koniec zycia zaobser-
wowano istotne obnizenie funkcji poznawczych
i zaburzenia ruchowe, przez ostatnie lata zycia
wymagata catkowitej opieki. Nalezy podkresli¢,
ze u pacjentki nie obserwowano dotad ruchéw
mimowolnych, co moze ttumaczy¢ dotychcza-
sowy brak podejrzenia HD.

Badana dotychczas nie korzystala z pomo-
cy psychologicznej, byla natomiast dwukrot-
nie hospitalizowana psychiatrycznie i leczona
farmakologicznie. Pierwszy raz do psychiatry
zglosila siec w wieku 22 lat, po $mierci ojca, byla
woéwczas leczona przeciwdepresyjnie przez dwa
lata. Stan zdrowia i stan psychiczny ulegl po-
nownie pogorszeniu po drugiej ciazy, kiedy miala
27 lat. Badana zglaszata wéwczas dolegliwosci
zoladkowo-jelitowe. Rozpoznano u niej refluks
zoladkowo-jelitowy i zespot jelita drazliwego.
Przeszla wowczas operacje usunigcia worecz-
ka zélciowego. W tym okresie dos§wiadczala
tez silnego stresu w pracy, byla przemeczona,
miala zmienne nastroje. Mniej wiecej 2 lata
przed aktualnym zgloszeniem przeszta operacje
usuniecia macicy bez przydatkéw z powodu
nawracajacych mie$niakéw. Po zabiegu dtugo
nie mogta wrdci¢ do psychicznej réwnowagi,
byta ptaczliwa, nadmiernie si¢ pocita, miata
silne béle brzucha, leki nocne i zaburzenia snu.
Ze wzgledu na brak dostepu do wezesniejszej
dokumentacji medycznej powyzsze informacje
pochodzily wytacznie z bezposrednich relacji
pacjentki. Na podstawie wywiadu zebranego
od pacjentki mozna wnioskowad, ze jej nastroj
byt okresowo labilny z tendencja do drazliwosci.
Jak sama przyznawala, na roznych etapach zycia
reagowala silnie emocjonalnie na kryzysy i sytua-

¢je trudne (Smier¢ ojca, choroba somatyczna,
operacje, stres w pracy).

Z powodu zglaszanych skarg pacjentka byta
dwukrotnie hospitalizowana psychiatrycznie.
Pierwsza hospitalizacja miala miejsce podczas
pobytu pacjentki u siostry, okoto roku przed
aktualnym badaniem. Pacjentke skierowano
do szpitala z powodu pobudzenia psychoru-
chowego, dysforii, agresji wzgledem czlonkéw
rodziny. Przyjeto ja do szpitala psychiatrycznego
bez zgody, na mocy art. 23 ustawy o ochronie
zdrowia psychicznego (1994). W trakcie po-
bytu nie ujawniala tresci psychotycznych, byta
prawidlowo zorientowana auto- i alopsychicz-
nie, w rzeczowym kontakcie. Podczas trwajgcej
trzy tygodnie hospitalizacji nie przeprowadzono
badan neuroobrazowych ani psychologicznych.
Badana skarzyla si¢ na zle samopoczucie, kon-
centrowala si¢ na objawach gastrycznych, od-
mawiala przyjmowania positkéw szpitalnych,
co tlumaczyta zespotem jelita drazliwego. Byta
karmiona przez rodzing pokarmami plynnymi.
Lekarz prowadzacy zwracal uwage w epikryzie
na znaczng labilno$¢ nastroju, negatywne nasta-
wienie do personelu, brak poczucia choroby oraz
mozliwa dekompensacje osobowosci. Pacjentka
zostala wypisana z oddzialu w stanie poprawy,
bez objawdéw psychotycznych, w nastroju wy-
réwnanym, z rozpoznaniem zaburzen osobowosci
i zaburzefi odzywiania.

Po powrocie do domu z powodu nawrotu
objawéw, gléwnie w zakresie obnizonego na-
stroju i napedu psychoruchowego, pacjentke
ponownie przyjeto na oddziat psychiatryczny
w miejscu stalego zamieszkania. Z opisu stanu
psychicznego przy przyjeciu wynika, ze pacjentka
byla zorientowana prawidlowo, w logicznym
kontakcie, miala znacznie obnizony nastr6j,
wypowiadala tresci urojeniowe i mysli rezy-
gnacyjne. Zaobserwowano réwniez niepokoj
psychoruchowy. W badaniu somatycznym i neu-
rologicznym nie stwierdzono odchylen od normy.
W trakcie leczenia pacjentka przejawiala objawy
psychotyczne skupione w duzej mierze wokét
dolegliwosci zoladkowo-jelitowych, uwazala, ze
ma zepsute jelita i z tego powodu poczatkowo
odmawiata jedzenia. Ze wzgledu na znaczna
labilno$¢ nastroju podejrzewano u niej chorobe
afektywna dwubiegunowa. Kilkakrotnie zmie-
niano leczenie farmakologiczne (olanzapina,
haloperidol, paroksetyna, aripiprazol, amitryp-
tylina). Poprawe uzyskano dopiero po wlaczeniu
kwetiapiny i wenlafaksyny. Pacjentka zostata
zwolniona ze szpitala po pieciu miesiagcach le-
czenia, w stanie poprawy, spokojna, w dobrym
kontakcie, bez objawéw psychotycznych i mysli
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samoboéjczych. Wypisana z rozpoznaniem epizo-
du depresji w przebiegu zaburzefi depresyjnych
nawracajacych. Podczas hospitalizacji, biorac
pod uwage wywiad rodzinny, wykonano badanie
genetyczne w kierunku choroby Huntingtona.
Analiza genu I'T-15 potwierdzita mutacje dy-
namiczng. Wyniki badania neuroobrazowego
(TK 1 EEG) nie wykazaly zmian patologicznych.
Podczas hospitalizacji nie przeprowadzono ba-
dania psychologicznego.

Przy aktualnym badaniu pacjentka skarzyla
si¢ przede wszystkim na spadek aktywnosci, brak
zainteresowan, obnizony nastréj, zaburzenia pa-
mieci i koncentracji, pogorszenie widzenia, spo-
wolnienie psychoruchowe. Po przeanalizowaniu
danych z wywiadu oraz dotychczasowych roz-
bieznosci diagnostycznych zaplanowano badanie
psychologiczne funkcjonowania poznawczego
i emocjonalno-popedowego, na ktére pacjentka
wyrazita zgode.

Wyniki badania psychologicznego

W badaniu psychologicznym dokonano oceny
funkcjonowania poznawczego i emocjonalno-po-
pedowego pacjentki. Zastosowano nastepujgce
metody diagnostyczne: rozmowe i obserwacje,
analize¢ danych z wywiadu i dokumentacji me-
dycznej. W badaniu uwzgledniono réwniez testy
psychologiczne: Skalg inteligencii Wechslera dla
dorostych WAIS(R)-PL, Kalifornijski test uczenia sig
Jezykowego, Test pamigci wzrokowej Bentona, Figure
Reya, Test lgczenia punktow oraz Kwestionariusz do
pomiaru depresji.

Badana chetnie wspotpracowala podczas wy-
konywania zadan testowych, byta zmotywowana
i zainteresowana wynikiem, zadania wykonata
adekwatnie, jednak z pewnym trudem i w wol-
nym tempie. Nastréj pacjentki podczas konsul-
tacji psychologicznych byl wyr6wnany, badana
nie zdradzala objawéw psychotycznych, nie wy-
powiadata mysli ani zamiaréw samoboéjczych.
Naped psychoruchowy byl nieco spowolniony,
afekt dostosowany.

Funkcjonowanie poznawcze pacjentki znaj-
dowalo si¢ na poziomie inteligencji przecigtnej
(iloraz inteligencji w skali pelnej 98). Poziom
funkcji werbalnych (iloraz inteligencji w skali
stownej wynidst 105) byt istotnie wyzszy od
poziomu funkcji niewerbalnych (iloraz inteli-
gencji w skali bezstownej wyniést 90). Czynnik
rozumienia werbalnego (110) byl istotnie wyzszy
zaréwno od czynnika organizacji percepcyjnej
(89), jak i czynnika pamieci i odpornosci na
dystraktory (94).

Uktad profilu Skali inteligencii Wechslera
wskazuje na wtérne obnizenie funkcji poznaw-

czych, prawdopodobnie wskutek uszkodzenia
osrodkowego uktadu nerwowego (OUN). Moz-
na wnioskowad, ze obnizeniu ulegly nastepujace
funkcje: organizacja percepcyjna materiatu
i planowanie calo$ci na podstawie cze$ci oraz
procesy analizy i syntezy wzrokowej. Najwyzej
zaznaczone byly natomiast rozumienie norm
i zwyczajow spolecznych, poziom wiedzy ogél-
nej. Zaséb stownictwa, procesy myslenia abs-
trakcyjnego, przyczynowo-skutkowego i wnio-
skowania, zdolno$¢ do wykonywania operacji
arytmetycznych w pamieci oraz zakres pamie-
ci operacyjnej, zakres pamieci bezpo$redniej
i uczenie sie materialu prezentowanego wzro-
kowo i stuchowo byly zachowane na poziomie
$redniej profilu.

W szczegbélowej analizie zaburzen proceséw
pamieci za pomoca Kalifornijskiego testu uczenia sig
Jezykowego najistotniejsze byly: obnizenie zakresu
pamigci bezposredniej (3. sten) oraz zakresu
pamieci dlugotrwalej dla materialu nowo wy-
uczonego (4. sten), ostabienie procesu uczenia sie
(4. sten) oraz brak efektywnych strategii uczenia
sie. Zaobserwowano réwniez wyrazne deficyty
funkcji uwagi, takich jak zakres i odpornos¢ na
dystraktory.

Y Tescie fluencji stownej badana prawidlowo
tworzyla klastery semantyczne i fonetyczne, jed-
nak widoczne byly deficyty w przelaczaniu, zmia-
nie nastawienia oraz podtrzymywaniu i zmianie
strategii wykonania, o czym $wiadczyly bledy
typu perseweracji i intruzji. Na uzyskane wyniki
mialy réwniez wplyw chwilowe fluktuacje uwagi,
ktére utrudnialy badanej dostep do zasobéw
pamieci semantycznej.

Biorac pod uwage funkcje wzrokowo-prze-
strzenne, oceniane za pomoca Testu lgczenia punk-
tow oraz Figury zlozonej Reya, u badanej obnizona
byta wydolnos¢ operacyjnej pamigci wzrokowo-
-przestrzennej, zdolno$¢ do przelaczania si¢ oraz
szybkos¢ i sprawno$¢ psychomotoryczna. Specy-
fika popetnionych bledéw wskazuje réwniez na
obnizong zdolno$¢ skupiania uwagi dowolnej,
planowania wykonania zadania i stosowania
efektywnej strategii.

Na podstawie rozmowy klinicznej, analizy
danych z wywiadu oraz z Kwestionariusza do
pomiaru depresji mozna stwierdzi¢ u badanej ist-
nienie objawdw charakterystycznych dla epizodu
depresji. Nie zaobserwowano natomiast cech
zaburzen struktury osobowosci ani objawéw
z kregu zespolu paranoidalnego.

Istotnie podwyzszone wyniki Kwestionariusza
do pomiaru depresji wskazywaly na istnienie defi-
cytéw poznawczych i spadku energii, pesymi-
stycznego nastawienia, wycofania spolecznego
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i emocjonalnego, napiecia lekowego i poczu-
cia winy. Zaznaczone byly takze liczne objawy
psychosomatyczne, co znalazto potwierdzenie
w danych z wywiadu. Jednocze$nie badana
miata umiarkowana zdolno$¢ do samoregulacji
i efektywnego radzenia sobie z napigciem oraz
negatywnymi emocjami. Cechowaly ja znaczna
labilnos¢ nastroju i tendencja do ulegania nega-
tywnym afektom.

Przedstawione wyniki badania psychologicz-
nego wskazuja na istnienie uszkodzenia OUN.
Za dominujace deficyty mozna uzna¢ obnizenie
zakresu pamieci bezposredniej, zakresu pamieci
dlugotrwalej dla materiatu nowo wyuczonego,
ostabienie procesu uczenia si¢ oraz brak efektyw-
nych strategii uczenia si¢. Wyrazne sg réwniez
deficyty funkcji uwagi, funkcji wykonawczych
oraz funkcji wzrokowo-przestrzennych. Moni-
torowanie dynamiki zmian od pojawienia si¢
pierwszych objawéw choroby jest utrudnione,
poniewaz dotychczas badana nie byta poddawana
testom psychologicznym. W ocenie ewentual-
nego nasilenia zmian mozna si¢ oprze¢ jedynie
na subiektywnych relacjach badanej i skargach
dotyczacych funkcjonowania poznawczego. Na-
lezy réwniez bra¢ pod uwage dane z wywiadu,
takie jak wyksztalcenie, do§wiadczenie zawodo-
we i rodzaj wykonywanej pracy. Na podstawie
danych uzyskanych z wywiadu mozna przyjaé,
ze pogorszenie funkcji poznawczych nasilato sie
w ciagu co najmniej dwoch lat.

Nalezy réwniez podkresli¢ mozliwy wplyw
objawéw depresyjnych na wydolno$¢ funkcji
poznawczych. W depresji zazwyczaj obnizeniu
ulegaja funkcje uwagi (przerzutnos¢, zakres,
odpornos$¢ na dystraktory), proces uczenia sie,
zakres pamieci bezposredniej i szybkos§¢ psy-
chomotoryczna, a w mniejszym stopniu funkcje
wzrokowo-przestrzenne. Osoby z obnizonym
nastrojem maja mniejsza motywacje do wykony-
wania zadan testowych, czesciej udzielaja odpo-
wiedzi ,,nie wiem” i sg bardziej samokrytyczne.
Czesciej zglaszajg tez skargi na zaburzenia pa-
migci i koncentracji (Talarowska i wsp. 2009).

Omdwienie

Opisany przypadek pacjentki spelnia kry-
teria zaburzen depresyjnych nawracajgcych
zgodnie z klasyfikacja ICD-10. Jednocze$nie
na podstawie badania genetycznego rozpoznano
u pacjentki HD. Jak wspomniano we wstepie,
jednym z charakterystycznych objawéw choroby
sa zaburzenia poznawcze. Juz we wczesnej fazie
choroby obserwuje sie zaburzenia pamieci i funk-
¢ji wykonawczych. Jodzio (2008) definiuje funk-

cje wykonawcze jako wieloaspektowy system
kontroli i planowania. Zdaniem wielu badaczy
(Jodzio 2008) system ten jest odpowiedzialny
za wybor celu dzialania, planowanie kolejnych
jego etapdw, kontrole jego przebiegu i zmiane
strategii. U pacjentéw z HD mozna stwierdzi¢
dysfunkcje wykonawcze na kazdym z wymie-
nionych etapdw. Zazwyczaj opisuje sie trudnosci
z inicjowaniem dzialania, zaburzenia planowania,
sztywnos$¢ myslenia i tendencje perseweracyjne,
przejawiajace si¢ zaréwno w codziennym funk-
cjonowaniu, jak i badaniu neuropsychologicznym
(Sitek i wsp. 2011; Snowden i wsp. 2011).

U chorych z HD wsrdéd deficytéw pamieci
i uczenia si¢ dominuja trudnosci z zapamiety-
waniem nowych informacji zwiazane z brakiem
efektywnej strategii uczenia si¢ oraz przypomi-
nania, gdy wymaga to przeszukiwania zasobéw
pamieciowych (Sitek i wsp. 2011). Jednoczesnie
najlepiej zachowane sa funkcje jezykowe i pa-
miec¢ semantyczna. Podobny profil mozna byto
zaobserwowac u opisywanej pacjentki. Zdaniem
Sitek 1 wsp. (2011) trudnosci z inicjowaniem
zadaf maja zwigzek z apatia i powoduja znaczace
pogorszenie funkcjonowania pacjenta, wycofa-
nie z aktywno$ci zawodowej i spolecznej. Pre-
zentowane objawy moga powodowaé poczucie
zagubienia, wstydu, nieadekwatno$ci i wtérnie
wzmagaé wycofanie spoteczne.

Objawy depresyjne opisywane przez pacjentke
spelniajg kryteria depresji wg klasyfikacji ICD-10.
Spelniaja réwniez kryterium czasowe dla zabu-
rzefi depresyjnych nawracajacych. Mozna jednak
postawi¢ hipoteze, iz zaburzenia emocjonalne
wystepujace przez ostanie lata u pacjentki byly
prodromalnymi objawami choroby neurode-
generacyjnej. Jednak pierwszy epizod depresji,
ktory wystapil wiele lat temu w reakeji na na-
gla $mier¢ ojca, implikowat takie rozpoznanie
w przysztosci. Natomiast labilno$¢ nastroju,
okresowa sklonno$¢ do drazliwosci, wybuchy
ztosci i zaburzenia zachowania mogly sugerowaé
zaburzenia afektywne dwubiegunowe.

O ile uzasadnione wydaje si¢ rozpoznanie
depresji, o tyle diagnoza zaburzen osobowosci
nie spelnia kryteriéw czasowych ani formalnych.
Pacjentka byta osoba dojrzala, zdolna do na-
wigzania i utrzymania dtugotrwalych, bliskich
relacji, miata wyzsze wyksztalcenie i pracowata
zawodowo. Dotychczas adekwatnie reagowata
na sytuacje stresowe, radzita sobie z frustracja
i napigciem emocjonalnym. Ze wzgledu na brak
wskaznikéw deficytéw struktury i mechanizmu
osobowosci pacjentki w jej dotychczasowej histo-
rii zycia rozpoznanie zaburzen osobowosci wydaje
si¢ nadmiarowe. Ustalono je po jednorazowym
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badaniu psychiatrycznym, bez zastosowania
testow psychologicznych. Prawdopodobnie ze
wzgledu na powyzsze niejasno$ci zostalo ono
sformulowane jedynie ogélnikowo jako ,zabu-
rzenia osobowosci mieszane i inne”.

Implikacje dla terapii

Wyniki badania neuropsychologicznego maja
istotne znaczenie dla okre$lenia momentu poja-
wienia si¢ zaburzefi poznawczych na wezesnym
etapie choroby, a p6zniej moga by¢ wskazdw-
ka do terapii, psychoedukacji i rehabilitacji.
Jak pisza Sitek i wsp. (2011), wyniki badania
psychologicznego moga postuzy¢ réwniez do
wyjasnienia rodzinie pacjenta podloza zaburzen
jego zachowania.

Obecnie nie ma skutecznej terapii neuro-
protekeyjnej, ktéra mogtaby powstrzymac lub
spowolni¢ proces chorobowy, dlatego stosuje
si¢ jedynie leczenie objawowe (Zielonka 2015).
Wskazane jest rozpoczecie terapii od mozli-
wie najmniejszych skutecznych dawek lekéw,
skierowanych na poszczegélne grupy objawow
i stopniowe zwickszanie ich do dawek maksy-
malnych (Zielonka 2009).

Gléwnym objawem HD sg ruchy mimowolne,
w ktérych leczeniu stosowane sg przede wszyst-
kim klasyczne leki przeciwpsychotyczne (halope-
ridol, flufenazyna, tiaprid, sulpiryd). Sposrod wy-
mienionych najwiecej danych dotyczy stosowania
haloperidolu. Leczenie tymi lekami nie zawsze
jednak jest skuteczne, a stosowanie wysokich
dawek powoduje objawy uboczne, takie jak
pézne dyskinezy, zaburzenia mowy, zaburzenia
poznawcze (Yudofsly i Hales 2012). Alternatywa,
podobnie jak w leczeniu psychiatrycznym, moga
by¢ neuroleptyki atypowe. Nalezy tu wymieni¢
gléwnie olanzapine i rispolept, ktére juz przy
minimalnej dawce hamujg ruchy mimowolne
(Zielonka 2009). Druga, obok neuroleptykdw,
grupg lekéw redukujaca zaburzenia ruchowe sg
leki wyptukujace dopaming z pecherzykéw pre-
synaptycznych, takie jak trabenazyna (Zielonka
2009). Jej skutecznos$é zostata potwierdzona,
a lek zostat dopuszczony do sprzedazy w Stanach
Zjednoczonych, jednak ma on liczne dziatania
uboczne (Zielonka 2009). Z najistotniejszych
klinicznie nalezy wymieni¢ sedacje, bezsennos$d,
zaburzenia lekowe, dysfagie, akatyzje.

W leczeniu zaburzen psychiatrycznych w HD,
manifestujacych sie gldéwnie depresyjnymi zabu-
rzeniami nastroju, zastosowanie maja leki z gru-
py SSRI oraz leki o dziataniu normotymicznym
(Cummings i Mega 2005). Skuteczne leczenie
przeciwdepresyjne wydaje si¢ szczegélnie istot-

ne, gdy zaburzenia emocjonalne sg zwiastunem
rozwijajgcej sic HD (Zielonka 2015).

Zdaniem Zielonki (2015) terapia genowa jest
jedynym skutecznym dzialaniem terapeutycz-
nym w HD. Najpowazniejszym problemem jest
jednak znalezienie sposobu dostarczania leku
do komoérki nerwowej, poniewaz dotychczas
stworzone czasteczki leku byly na to zbyt duze
(Zielonka 2015).

Europejska Sie¢ Choroby Huntingtona (Ex-
ropean Huntington’s Disease Network — EHDN)
skupia lekarzy, naukowcéw i pacjentéw zaanga-
zowanych w badania nad HD (www.ehdn.org).
Powstale w ramach sieci Centra Doskonalosci
maja w przyszto$ci zajmowac si¢ rozpowszech-
nianiem informacji na temat wytycznych tera-
peutycznych (Zielonka 2009). Zatozenia EHDN
zawieraja kompleksowe informacje w zakresie
interdyscyplinarnego podejscia do leczenia.

W omawianym przypadku, biorac pod uwage
zaburzenia poznawcze i emocjonalne, warto
zasugerowad pacjentce wieloaspektowa pomoc
psychologiczna. W miare postepu procesu neu-
rodegeneracyjnego pacjentka z pewnoécig bedzie
wymagala rehabilitacji funkcji poznawczych.
Poczatkowo moga by¢ to ¢wiczenia usprawnia-
jace proces uczenia si¢: gry i zabawy logiczne,
kalambury, krzyzéwki i zadania typu sudoku.
Aktywnosci poznawczej zawsze powinna to-
warzyszy¢ aktywno$¢ fizyczna, np. codzienne
spacery czy gimnastyka. Ze wzgledu na objawy
zespotu depresyjnego, takie jak anhedonia, awo-
licja, abulia, wazne jest motywowanie pacjentki
do systematycznego podejmowania chociazby
minimalnej aktywnosci poznawczej i fizyczne;.
Nieocenione be¢dzie zaangazowanie rodziny pa-
gjentki, a co si¢ z tym wiaze — psychoedukacja
bliskich dotyczaca choroby, jej przebiegu i za-
lecen terapeutycznych.

Psychoedukacja najblizszej rodziny moze by¢
niezbedna do zrozumienia, ze zachowanie cho-
rego, jego zmienne nastroje, wybuchy ztosci czy
updr sa objawem choroby mézgu, tak samo jak
ruchy plasawicze. Wyniki badan dotyczacych
samo$wiadomosci objawéw u pacjentéw z HD
wskazuja na zaburzenia samo$wiadomosci ruchéw
plasawiczych oraz nieadekwatna ocene funkcjo-
nowania poznawczego i spoteczno-emocjonalnego
u tych oséb (Sitek i wsp. 2008). Autorka zwraca
uwage na role opiekunéw w organizacji leczenia
pacjentéw z zaburzong samo$wiadomoscia, a tym
samym na rol¢ psychoedukacji w tym zakresie.
Szczegblnie istotne jest zrozumienie mechani-
zmoéw lezacych u podstaw zachowan chorych.
Uciazliwe zaréwno dla samych chorych, jak i ich
rodziny sa przede wszystkim trudnosci w kontroli,
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planowaniu i organizowaniu codziennych czynno-
$ci. W miare postgpowania otepienia chory staje
si¢ uzalezniony od opieki i wsparcia otoczenia. Nie
sposéb tym zmianom zapobiec, mozna jednak
si¢ na nie przygotowac i uczy¢ radzenia sobie
z nimi. Pomocne mogg by¢ tu konferencje, grupy
wsparcia czy programy edukacyjne prowadzone
m.in. przez EHDN oraz Polskie Stowarzyszenie
Choroby Huntingtona (www.huntington.pl).

Psychoterapia indywidualna, jaka zapropo-
nowano pacjentce, musi by¢ ,szyta na miare”.
Uwazny psychoterapeuta powinien uwzgledni¢
wszystkie aspekty sytuacji psychologicznej swojej
klientki: zmaganie si¢ z choroba neurodegene-
racyjna, wystepujace deficyty poznawcze oraz
zaburzenia depresyjne. Szczegbtowy opis terapii
przekracza ramy niniejszego opracowania, warto
jednak wspomnie¢, iz pacjentce zaproponowano
terapie w ujeciu integracyjnym, z elementami
terapii systemowej angazujacej najblizsza rodzine
(maz, dzieci). Zalozenie takie pozwala na wlg-
czenie bliskich oséb zamieszkujacych wspélnie
w proces terapeutyczny, co jak dowiedziono
powyzej, jest nieuniknione w leczeniu pacjentéw
z chorobami neurodegeneracyjnymi.

Whnioski

Przedstawiony opis przypadku pacjentki
z rozpoznaniem choroby Huntingtona i depresji
sktania do refleksji nad rola psychologa i waga
szczegdlowego badania neuropsychologicznego
w ustalaniu rozpoznania i planowaniu terapii.
Nalezy zauwazy¢, ze doswiadczony psychote-
rapeuta, wnikliwy lekarz pierwszego kontak-
tu, neurolog czy psychiatra moga skierowac
pacjenta do dalszej diagnostyki neuropsycho-
logicznej. Slemp i wsp. (2012) zwracaja uwage
na konieczno$¢ wspdlpracy miedzy neurologami
a psychiatrami w holistycznym postrzeganiu
pacjenta. Sitek i wsp. podkreslaja role neuro-
psychologa w diagnostyce i leczeniu HD. Auto-
rzy niniejszej pracy do tego interdyscyplinarnego
zespolu pragna doda¢ takze psychoterapeute
i neuropsychologa.
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