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Summary

Aim. The aim of this study is to discuss diagnostic and therapeutic challenges in a patient
with a mutation in the gene responsible for the development of Huntington’s disease (HD)
who presented schizophrenia-like psychotic symptoms.

Method. A case report.

Results. A 35-year old man with genetically-confirmed HD who developed significant
behavioural changes that occurred many years prior to the outbreak of choreic movements.
There was a close temporal relationship between an onset of discrete involuntary movements
and schizophrenia-like psychotic symptoms (delusions of persecution, reference and bodily
change, as well as auditory pseudohallucinations of threatening and commanding voices). At
admission (subsequently to a suicidal attempt) he was ambivalent, ambitendent and — perio-
dically — agitated. Pharmacotherapeutic regime of olanzapine (20 mg qd) and amisulpride
(400 mg qd) led to a gradual improvement of the patient’s mental status.

Conclusions. HD should always be included in the differential diagnosis of psychotic disor-
ders. Patients with HD can exhibit various psychopathological symptoms (including psychotic
ones) prior to the outbreak of movement symptoms. Both neurologists and psychiatrists should
take part in the therapeutic process. Atypical antipsychotics seem to be effective in the discussed
group of patients (although the evidence body consists mainly of scarce, low-quality data).
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Wstep

Choroba Huntingtona (Huntington's disease — HD) nalezy do grupy chor6b neu-
ropsychiatrycznych zwiazanych z dysfunkcja zwojoéw podstawnych. Choroby te — do
ktérych naleza rowniez: choroba Parkinsona oraz choroba Wilsona — cechuja si¢ wy-
stgpowaniem zaburzen ruchowych oraz zaburzen czynnosci poznawczych i objawow
psychopatologicznych. Plasawicze i dystoniczne ruchy mimowolne, ktore zwykle
dominujg w obrazie choroby Huntingtona powoduja, Ze rozpoznanie jej nie nastr¢cza
wigkszych trudno$ci. Niemniej jednak u niektorych chorych poczatkowo wystepuja
tylko objawy psychopatologiczne, w tym psychotyczne, a ruchy mimowolne moga
by¢ w takich przypadkach mylnie interpretowane jako dyskinezy po leczeniu neuro-
leptykami lub zaburzenia ruchowe bedace czgs$cia obrazu psychozy (np. manieryzmy).
Dobrze wigc, aby problematyka zwiazana z HD byta znana praktykujacym lekarzom
psychiatrom.

Cel pracy

Celem pracy jest zaprezentowanie przypadku pacjenta z potwierdzona badaniem
genetycznym choroba Huntingtona, u ktérego na wiele lat przed pelnym ujawnieniem
si¢ ruchow plasawiczych i diagnoza doszto do wyraznej globalnej zmiany w zachowa-
niu, majacej charakter tzw. zalamania linii zyciowej, a nastgpnie, w bliskim zwiazku
czasowym z pierwsza obserwacja dyskretnych ruchéw mimowolnych, wystapity
wyrazne objawy wytworcze o charakterze uznawanym za typowy dla schizofrenii.

Opis przypadku

Prezentowany chory to mgzczyzna ze srednim wyksztatceniem (dwukrotnie roz-
poczynat studia, ktorych nie konczyt), niepracujacy i nie ubezpieczony, mieszkajacy
z matka i siostra. Objawy psychopatologiczne po raz pierwszy wystapily u niego
w 2001 r., w wieku 25 lat, kiedy to po utracie pracy rozwingly si¢ objawy depresyjne,
ktére nastepnie ustapity samoistnie. Od 2002 r. nastgpowata stopniowa, konsekwen-
tna zmiana w zachowaniu: izolacja spoteczna, narastajace wycofanie, apatia, abulia,
zmniejszenie inicjatywy, zaniedbywanie higieny oraz ignorowanie wtasnych, waznych
spraw (brak ubezpieczenia, rezygnacja z dalszej edukacji). Zmianom tym towarzyszyty
coraz silniej wyrazane zaburzenia afektu: jego zblednigcie, zawgzenie i niedostosowa-
nie. Od przetomu marca i kwietnia 2009 r. dodatkowo pojawity si¢ objawy wytworcze:
glosy komentujace i imperatywne, niejasne doznania opisywane jako ,,bol ciata” (mo-
gace odpowiada¢ omamom cenestetycznym lub urojeniowym interpretacjom doznan
somatycznych), jak tez dziwaczne w tresci urojenia przesladowcze i wptywu (,,szatan
podgryzajacy penisa i szyje”). Chory doznawatl omaméw stuchowych o charakterze
pseudohalucynacji — na przemian meskich i zenskich glosow, ktére wy$miewaty go
i,,naktaniaty do grzechu”. Przeszkadzaty mu one ,,w realnym zyciu” i probowal im
si¢ przeciwstawiac. Catoksztalt przezy¢ urojeniowo-omamowych cechowat si¢ nie-
usystematyzowana, paranoidalng struktura.
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Dane z wywiadu wskazywatly na rodzinne obciazenie choroba Huntingtona. Ojciec,
ktory cierpial na t¢ chorobg, popetit samobdjstwo w 44. roku zycia, z kolei u siostry
chorego od 2 lat wystepuja objawy ruchowe HD. Wystepowaty u niej rowniez objawy
psychopatologiczne o podobnym charakterze i sekwencji, jak u brata: zmiany osobo-
wosci, depresja, urojenia wptywu, pseudohalucynacje stuchowe, omamy wzrokowe,
ktore najprawdopodobniej poprzedzaty pojawienie si¢ objawoéw ruchowych.

Chory zgtosit si¢ do ambulatorium Kliniki Psychiatrii Dorostych, gdzie nie stwier-
dzono obecnosci ruchéw mimowolnych (wywiad zebrany od chorego i jego matki
roOwniez nie przemawial za ich wystgpowaniem), co pozwala przyjaé, ze w momencie
pojawienia si¢ symptomatologii wytwoérczej objawdéw ruchowych jeszcze nie byto,
albo zaznaczaty si¢ w sposob wyjatkowo dyskretny (rys. 1).
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Rys. 1. Orientacyjna chronologia objawéw psychopatologicznych i ruchowych
u prezentowanego chorego

Na podstawie objawow klinicznych (typowe omamy i urojenia, zaburzenia afektu)
1 wywiadu (narastanie dysfunkcji w obszarze osobistym i spoteczno-interpersonalnym)
rozpoznano schizofreni¢ paranoidalng zgodnie z kryteriami ICD-10.

W leczeniu zastosowano risperidon w dawce 6 mg/d, jednak szeSciotygodniowe
leczenie ambulatoryjne nie przyniosto poprawy. Podjeto wigc probe skojarzonego
leczenia kwetiaping (do 600 mg/d) i haloperidolem (do 10 mg/d), w wyniku ktorej
osiagnigto czg$ciowa poprawe w zakresie objawdw wytworczych. Po mniej wigeej
6 miesiacach omamy stuchowe nasility si¢; dotaczyly si¢ takze glosy imperatywne
o tresci samobojczej. Pod ich wptywem chory podjat nieudana probg samobdjcza po-
przez powieszenie si¢ i z tego powodu zostat przyjety w trybie pilnym na stacjonarny
oddziatl psychiatryczny Kliniki Psychiatrii Dorostych.

W dniu przyjecia do kliniki chory byt zorientowany auto- i allopsychicznie,
w obnizonym nastroju, pobudzony psychoruchowo, afektywnie blady, potwierdzat
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wystepowanie omamow stuchowych (gtoséw komentujacych i imperatywnych) oraz
urojen wptywu. Wyczuwato si¢ jego napigcie, niepokdj, ambiwalencje¢, wykazywat
ambitendencje, chwilami takze znaczne pobudzenie. Byt zaniedbany. W badaniu neu-
rologicznym stwierdzono u niego wystgpowanie ruchow mimowolnych o charakterze
plasawiczym. Poza tym odnotowano cechy przebytego urazu, tj. krwiaki okularowe
i drobna rang cigta w okolicach lewego oczodotu (upadek w wyniku zerwania sznura,
na ktérym usitowat si¢ powiesi¢).

Wyniki badan laboratoryjnych (morfologia krwi z rozmazem, AspAT, AlAT, glu-
koza, jonogram, mocznik, kreatynina, eGFR, biatko catkowite, lipidogram, TSH) byty
w normie. Badanie EEG wykonane 4. dnia po przyjg¢ciu na oddzial ujawnilo zapis
o cechach niewielkiej nieprawidtowosci pod postacia niskonapigciowej czynnos$ci
podstawowej oraz mato do $rednio licznych fal theta. Badanie TK glowy wykazalo
poszerzenie przestrzeni podpajeczyndwkowej przy ptatach czotowych oraz komoér
bocznych i komory III. Nie ujawnito natomiast zmian pourazowych.

W badaniu za pomoca Krotkiej Skali Oceny Stanu Psychicznego (Mini Mental State
Examination — MMSE) chory uzyskat 28 pkt. Wyniki Skali Inteligencji Wechslera dla
Dorostych (skala stowna 98 1Q, skala bezstowna 78 1Q, skala petna 89 1Q) wskazywaty
na inteligencj¢ ponizej przecigtnej. Rdznica pomigdzy skala stowna a bezstowna oraz
duza dysharmonijno$¢ uzyskanego profilu (rozumienie werbalne 107 1Q, organiza-
cja percepcyjna 78 1Q, odporno$¢ na dystraktory 83 1Q) przemawialy za istnieniem
uogo6lnionych zmian organicznych w OUN.

Pierwszego dnia pobytu na oddziale pacjent otrzymat olanzaping w dawce 10 mg
im. oraz 2,5 mg lorazepamu p.o. W poczatkowym okresie hospitalizacji stosowano
kombinacjg¢ olanzapiny 3x10 mg p.o. i lorazepamu 2,5 mg 3x1. Po kilkunastu dniach
leczenia dokonano zmiany na olanzaping 2x10 mg i amisulprid 2x200 mg (przy
stopniowym odstawianiu lorazepamu). Decyzja o wlaczeniu takiego zestawu lekow
podyktowana byta:

1 — uzyskaniem czegSciowej poprawy w trakcie stosowania olanzapiny,

2 — utrzymujacymi si¢ nasilonymi objawami negatywnymi,

3 — wywiadem rodzinnym (siostra) wskazujacym na dobra skuteczno$¢ i bezpieczen-
stwo takiego polaczenia.

Przedstawiony schemat farmakoterapii utrzymano do dnia wypisania chorego
z oddziatu.

W trakcie hospitalizacji uzyskano stopniowa popraweg stanu psychicznego. W dniu
wypisania z oddziatu pacjent byt w wyré6wnanym nastroju i napgdzie psychorucho-
wym, zywszy afektywnie, spokojny, zaprzeczat wystgpowaniu mysli samobojczych,
nie wypowiadat tresci urojeniowych, przeczyt omamom, nie wykazywat zachowan
wskazujacych na utrzymywanie si¢ objawow wytworczych.

W czasie dalszej —ambulatoryjnej — obserwacji nie stwierdzono u chorego objawow
psychotycznych, natomiast znacznie nasility si¢ plasawicze ruchy mimowolne. Ruchy
te utrudniaty wykonywanie codziennych czynnos$ci. Badanie genetyczne potwierdzito
obecnosc¢ jednego nieprawidtowego allelu genu H7T zawierajacego 50 powtorzen CAG.
Do dotychczasowego leczenia dotaczono tetrabenazyng w dawce 3x25 mg, uzyskujac
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znaczne zmniejszenie nasilenia ruchow plasawiczych. Podczas kolejnych psychiatrycz-
nych wizyt kontrolnych nie zaobserwowano objawow produktywnych, zauwazono, ze
poprawilo sig tez funkcjonowanie osobiste (dbanie o higieng), spoteczne (kontakty ze
znajomymi, spotkania towarzyskie) i emocjonalne chorego (ozywienie afektu, wigksze
zaangazowanie emocjonalne w relacjach z otoczeniem). Chory kontynuowat leczenie
farmakologiczne z uzyciem olanzapiny, amisulpridu i tetrabenazyny.

Omowienie

Powyzszy opis przypadku ilustruje wystgpowanie objawdw psychotycznych o ty-
pie schizofrenii u pacjenta bedacego nosicielem mutacji w genie odpowiedzialnym
za powstawanie choroby Huntingtona. Objawy psychotyczne — razem z objawami
afektywnymi, apatia i drazliwo$cig — zaliczane sa przez niektorych amerykanskich
1 brytyjskich autorow do szerszej grupy zaburzen neuropsychiatrycznych. Wedtug
Paulsen 1 wsp. [1] objawy neuropsychiatryczne wystgpuja niemal u wszystkich osob
cierpiacych na HD. Czgsto$¢ poszczegolnych objawdw tego rodzaju jest rozna: depre-
sja wystepuje u ok. 33—53% chorych [2, 3], stany hipomaniakalne u 10% [2], apatia
obserwowana byta u ok. 50-88% chorych [4, 5], a objawy zaburzenia obsesyjno-
kompulsyjnego stwierdzane byty u 27% pacjentéw [6]. Proby samobodjcze zdarzaja
si¢ znamiennie czgséciej w populacji chorych na HD niz w populacji ogdlnej [7]. Sa
one czesto spowodowane zaburzeniami afektywnymi, ale u znaczacej liczby chorych
sa skutkiem innych objawow zaburzen neuropsychiatrycznych, takich jak drazliwos¢,
zachowania impulsywne lub chwiejno$¢ emocjonalna [8].

Czestos¢ wystegpowania objawodw psychotycznych w przebiegu HD szacuje sig na
5-20% [1, 3, 5]. Przyjmuja one posta¢ zespotow schizofrenopodobnych z towarzy-
szacymi urojeniami, omamami i formalnymi zaburzeniami my$lenia [9]. Wydaje sig,
ze objawy psychotyczne nie sg powiazane z innymi objawami choroby, takimi jak
zaburzenia poznawcze czy ruchowe [10]. Wystepowanie psychozy spetiajacej kryteria
schizofrenii u pacjentéw z HD ocenia si¢ na okoto 3—11% [2, 10, 11] i zwykle w tych
przypadkach objawy psychozy poprzedzaja rozpoznanie HD. Wedhug r6znych autorow
u 7-8% wszystkich chorych pierwsza forma manifestacji HD sa objawy schizofrenii
[12, 13]. Zaburzenia psychotyczne u tych chorych moga rozwijaé si¢ stopniowo, po-
czatkowo majac charakter zmiany osobowosci, a wraz z nimi nierzadko pojawia si¢
apatia. Zmiana ta wraz z towarzyszacym zatamaniem linii Zyciowej moze sugerowac
pojawienie si¢ i narastanie objawdw negatywnych schizofrenii, a pojawienie si¢ ob-
jawow pozytywnych dodatkowo przemawia za diagnoza schizofrenii i moze opdznié
prawidlowe rozpoznanie HD. Pojawienie si¢ dyskretnych ruchow mimowolnych
moze zosta¢ btednie potraktowane jako wystapienie ruchowych objawow psychozy,
takich jak manieryzmy, stereotypie, automatyzmy ruchowe lub ,,dziwacznos¢ ekspresji
motorycznej”. Rowniez niesprawno$¢ konczyn oraz spowolnienie ruchowe i zuboze-
nie ruchow — typowe objawy HD — w tym wypadku moga zosta¢ mylnie przypisane
dziataniom niepozadanym lekoéw przeciwpsychotycznych (LPP). Dlatego tez ogromna
rolg w procesie ustalania ostatecznego rozpoznania odgrywa wnikliwe badanie neuro-
logiczne i obserwacja chorego, jak réwniez zebranie wywiadu ukierunkowanego na
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wystgpowanie podobnych objawdéw w rodzinie. Nalezy jednak podkresli¢, ze u 30-50%
pacjentow wywiad rodzinny moze by¢ ujemny lub niejednoznaczny, pomimo autoso-
malnie dominujacego dziedziczenia choroby [14, 15].

Etiopatogeneza zaréwno schizofrenii, jak i HD wciaz nie jest doktadnie poznana.
Dotychczas nie odkryto podobienstw migdzy schizofrenia a HD na poziomie gene-
tycznym. U chorych na schizofrenig nie stwierdza si¢ zwigkszonej liczby powtorzen
CAG w locus genu HTT na chromosomie 4, jak rowniez nie sa znane inne trjnukleo-
tydowe mutacje dynamiczne w tej chorobie. Pomimo braku znanych uwarunkowan
genetycznych wspotistnienia HD i schizofrenii, opisywane sa rodziny, w ktorych
wigkszo$¢ — jesli nie wszyscy cierpiacy na HD czlonkowie — ma réwniez objawy
schizofrenii [16, 17]. Biorac pod uwagg stosunkowo niewielka czgstos¢ przypadkow
schizofrenii w populacji chorych na HD, obecno$¢ kilkorga takich chorych w jednej
rodzinie nasuwa podejrzenie istnienia tta genetycznego. Do grupy ryzyka wystapienia
zaburzen psychotycznych w przebiegu HD naleza wigc osoby chore na HD majace
krewnych pierwszego stopnia z HD i1 psychoza [18], czego przyktadem jest opisywany
pacjent.

Analiza tomografii wykonanej u opisywanego pacjenta nasuwa skojarzenia z obra-
zem TK w schizofrenii (z uwagi na poszerzenie komor bocznych i komory 111 mézgu).
Poniewaz jednak — na co zwracaja uwage M. Jarema 1J. Rybakowski — nie mozna
jednoznacznie stwierdzi¢, ze poszerzenie komor u niektorych chorych na schizofrenig
jest zwiazane z procesem chorobowym, trudno wyciaga¢ daleko idace wnioski diag-
nostyczne z wyniku badania tomograficznego przeprowadzonego u omawianego cho-
rego. Poszerzenie przestrzeni pajeczyndéwkowej przy platach czotowych (§wiadczace
0 zmniejszeniu objgtosci tych ptatow) zdaje si¢ zmiana bardziej charakterystyczna dla
HD (podobnie jak obustronne zmniejszenie objgtosci jadra ogoniastego) [19].

Obecnie nie dysponujemy wiarygodnymi danymi dotyczacymi skutecznos$ci
1 bezpieczenstwa stosowania LPP u pacjentéw z HD, u ktorych wystgpuja objawy
psychotyczne, poniewaz dotychczas nie przeprowadzono odpowiednich badan z ran-
domizacja. Dane empiryczne wskazuja na skutecznos$¢ klasycznych LPP, zwlaszcza
haloperidolu. Lek ten — oprocz dziatania na objawy wytworcze — wyraznie zmniejsza
drazliwo$¢ i agresj¢ w przebiegu omawianej choroby (zmniejsza takze nasilenie ruchow
mimowolnych). Niestety, wraz z progresja HD zmniejsza si¢ tolerancja klasycznych
lekow ze wzgledu na nasilanie przez nie zaburzen ruchowych, zwlaszcza dystonii
1 sztywno$ci. Fakt ten sprawia, ze LPP I generacji mozna stosowac¢ jedynie w poczat-
kowych stadiach HD. Wydaje sig, ze w tej grupie chorych bardziej uzyteczne moga by¢
atypowe LPP. Dane pochodzace z badan otwartych lub opisow przypadkow wskazuja
na skuteczno$¢ klozapiny, kwetiapiny, olanzapiny, amisulpridu oraz risperidonu. Po
zastosowaniu olanzapiny opisywano poprawe w zakresie zaburzen zachowania przy
dawce 5 mg/d. oraz hamowanie ruchéw mimowolnych przy dawce 30 mg/d. Rowniez
inne atypowe LPP (kwetiapina, risperidon, ziprazidon, zotepina, tiapryd, sulpiryd,
aripiprazol) moga mie¢ korzystny wplyw na ruchy mimowolne. Nalezy jednak mie¢
na uwadze to, ze atypowe LPP réwniez moga by¢ przyczyna wystepowania objawow
pozapiramidowych (problem ten dotyczy zwlaszcza risperidonu) [9].
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Stosowana u omawianego pacjenta tetrabenazyna jest inhibitorem pgcherzyko-
wego transportera dla monoamin (vesicular monoamine transporter 2 — VMAT?2)
i powoduje zmniejszenie aktywno$ci dopaminy i innych monoamin w centralnym
systemie nerwowym. Ponadto wyniki badan in vitro wykazaty, ze tetrabenazyna ma
takze niewielkie dziatanie antagonistyczne wzgledem receptorow dopaminowych
D2. Istnieje potencjalne ryzyko wystapienia interakcji tetrabenazyny z LPP wskutek
addytywnego dziatania antydopaminergicznego, jednak dotychczas opisano zaledwie
jeden przypadek cigzkiego parkinsonizmu polekowego na skutek zastosowania chlor-
promazyny u pacjenta zazywajacego uprzednio tetrabenazyng [20]. Laczne stosowanie
tetrabenazyny i LPP nie jest przeciwwskazane, ale zaleca si¢ ostroznos$¢ przy ich
jednoczesnym stosowaniu.

Prezentowany przypadek stanowi wyrazisty przyktad problemoéw diagnostycz-
nych, z jakimi spotkac si¢ moze klinicysta pracujacy z pacjentami psychiatrycznymi,
u ktorych ujawniaja si¢ objawy choroby neurologicznej [21]. Nasuwa si¢ pytanie — po
czgsci akademickie i obecnie nierozstrzygalne — o kwesti¢ wzajemnych powiazan
zespotow objawdéw. Czy mamy do czynienia z niezaleznymi chorobami (w naszym
wypadku: ze schizofrenia i HD), czy raczej z objawami schizofrenopodobnymi, a wigc
psychopatologicznym nawarstwieniem si¢ zaburzen? Jak w wielu takich przypadkach
mozliwy jest takze trzeci model wspotwystepowania, czyli wspolne, cho¢ nie iden-
tyczne elementy etiopatogenezy.

Na poziomie diagnostyki opisowej (formalnej) obowiazuja kryteria diagnostyczne
systemu ICD-10 [22, 23]. Zaburzenie wystgpujace u opisywanego pacjenta niewatpli-
wie spelniato wymogi konieczne do rozpoznania schizofrenii paranoidalnej, kodowane;j
za pomocg symbolu F20.0. Dla rozstrzygnigcia, czy prawidtowa bytaby diagnoza cho-
roby Huntingtonai,,F20.0”, czy raczej choroby Huntingtona i kategorii ,,organicznych
zaburzen urojeniowych (podobnych do schizofrenii)” — czyli ,,F06.2” —nalezy odwotaé
si¢ Scisle do obowiazujacych kryteriow (p. tab. 1 na nastepnej stronie).

I tak, w prezentowanym przypadku spetnione zostaty: kryterium G1, w postaci
potwierdzonego badaniem genetycznym wystgpowania choroby, o ktorej wiadomo, ze
powoduje zaburzenia czynno$ci mozgu; kryterium G2, méwiace o przypuszczalnym
zwiazku migdzy pojawieniem sig (lub znacznym zaostrzeniem) zaburzenia psychicz-
nego a lezaca u jego podtoza choroba mézgu. Niemoznos$¢ spetnienia kryterium G3
wyklucza postawienie ,,pewnego” rozpoznania organicznych zaburzen podobnych do
schizofrenii, natomiast kryterium G4 mozna uzna¢ za cz¢§ciowo spetnione (wystepo-
wanie zaburzen psychotycznych u siostry, cho¢ takze chorujacej na HD). Jak widac,
obowiazujacy system diagnostyczny nie przynosi jednoznacznych rozstrzygnie¢. Czy
u czgSci chorych mamy do czynienia z blizej nieokreslonym wspolnym dziedzicze-
niem sktonnosci do psychozy i HD? Czy musi wystepowac jednak pewnego rodzaju
podatnos¢ na zachorowanie na psychoze, a dodatkowe zmiany zwiazane z HD pelnia
rolg¢ dodatkowego czynnika destabilizujacego? Te i inne pytania czekaja na odpowiedz.
W niejednoznacznych przypadkach — do ktérych bez watpienia zalicza si¢ choroba
opisanego przez nas pacjenta —na decyzjg o ostatecznym kodowaniu diagnostycznym
moga istotnie wptynac¢ zagadnienia zwiazane z polityka refundacyjna lekow i wybranie
opcji zgodnej z najlepszym interesem zdrowotnym chorego.
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Tabela 1. Kryteria diagnostyczne ,,organicznych zaburzen urojeniowych
(podobnych do schizofrenii” wg ICD-10 [21, 24]

F06.2. Organiczne zaburzenia urojeniowe
(podobne do schizofrenii)

F06. Inne zaburzenia psychiczne spowodowa-
ne uszkodzeniem lub dysfunkcja mézgu,
albo choroba somatyczng (kryteria ogoine)

A. Spetnione ogolne kryteria dla FO6 (<)

B. Obraz kliniczny zdominowany przez urojenia
(przesladowcze, zmiany postaci ciata, choroby, $mier-
ci, niewiary), ktére moga przejawia¢ réznego stopnia
usystematyzowanie

C. Swiadomosc jest jasna, a pamieé nie zaburzona
Komentarz

Obraz kliniczny moze spetnia¢ objawowe kryteria
schizofrenii (F20.0-F20.3) [...]. Jednak, jezeli stan
kliniczny spetnia jednocze$nie ogolne kryteria
prawdopodobnego uwarunkowania organicznego [...]
nalezy zakwalifikowa¢ go tutaj. Nalezy zauwazy¢, ze
marginalne lub niespecyficzne wyniki badan, takie jak
poszerzenie komdr mdzgu czy ,dyskretne” (ang. soft)
objawy neurologiczne nie stanowig dowodu, o ktérym
mowa w kryterium G1 dla F06.

G1.Potwierdzenie obiektywnie (badaniem
somatycznym i neurologicznym, oraz testami
laboratoryjnymi) lub znane z wywiadu choroba,
uszkodzenie lub dysfunkcja mézgu [...] o ktérych
wiadomo, ze powodujg zaburzenia czynnosci
mbzgu

G2. Zachodzi przypuszczalny zwigzek miedzy
pojawieniem sie (lub znacznym zaostrzeniem)
zaburzenia psychicznego, ktorego objawy moga,
wystepowac bezposrednio lub z op6znieniem,

a lezacymi u ich podtoza chorobg, uszkodzeniem
lub dysfunkcjg mozgu

G3. Usunigcie prawdopodobnej przyczyny
lub poprawa w tym zakresie powoduje powrét
do zdrowia lub istotng poprawe stanu psychicznego

G4. Brak dostatecznych przestanek wskazuja-
cych na alternatywne uwarunkowanie zaburzen
psychicznych, np. wyraznego obcigzenia rodzin-
nego podobnymi lub powigzanymi zaburzeniami

Komentarz

Spetnienie kryteriow G1, G2 i G4 uzasadnia
rozpoznanie tymczasowe. Potwierdzenie takze
kryterium G3 pozwala traktowac rozpoznanie
jako pewne.

Podsumowanie

. W calosciowej diagnostyce zaburzen psychotycznych — w tym schizofrenii z obja-
wami zaburzen ruchowych — nalezy uwzgledni¢ mozliwos¢ wystepowania HD.

. Doktadna chronologia pojawiania si¢ objawow psychopatologicznych i ruchowych
moze by¢ trudna do przesledzenia, ale nalezy liczy¢ si¢ z mozliwo$cia wystapienia
réznorodnych objawow psychopatologicznych, w tym ostrych zaburzen wytwor-
czych, przed objawami ruchowymi.

. Chorzy wymagaja kompleksowego leczenia z udzialem zaréwno neurologow, jak
1 psychiatrow.

. Pomimo braku danych wysokiej jakosci, zgodnych z kryteriami wiarygodnosci
medycyny opartej na wynikach badan naukowych (evidence-based medicine —
EBM), wydaje sig, ze efektywna opcja terapeutyczna w HD moga by¢ atypowe
LPP (stosowane takze w leczeniu skojarzonym).

. Osoby z HD i psychoza sa grupa szczegdlnie zagrozona samobojstwem, przez co
wymagaja niezwyklej uwagi diagnostycznej.
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IIcuxoTHyeckHe CHMITOMBI, HAIIOMHHAIONIME MIN30(ppeHuIo, y 60J1bHOT0
¢ MOATBEP:KIeHHBbIM THArHO30M 00J1e3HN I'YHTHHITOHA — ONHCcaHHe HAOTI0eHUSs

Conepixanue

3apanne. O6cyx/eHne IpodiIeM Kak THarHOCTHUECKUX, TaK ¥ TePANEBTHIECKUX Y OOIBHOTO,
SIBIAIOIUMCS. HOCHTENIEM MYyTalliM B T€HE, OTBEYAIONINM 3a IMosBIeHne Oone3nu 'yHTHHTTOHA,
Y KOTOPOTO HOSIBUJINCH TICUXOTHYECKHE CUMIITOMBI THIIA IU30(PEHUH.

Merton. Onucanue HaOIIOACHNS.

Pesyabrarbl. 35 neTHHl OONBHON ¢ MOATBEP)KICHHBIM T€HETHYECKHM TUATHO30M OOJIE3HM
['YHTHHITOHA, Y KOTOPOW MHOTO JIET TOMY Ha3aj Iepe IOJHOM IMPOSIBICHHEM HEMPOU3BOIBHBIX
JIBIDKEHHH JIOIILIO 0 BBIPAKEHHOTO 00IIero HapymeHus nosenenus. [lanee (B G1m3koM oTpeske
BPEMEHH) C TIEPBBIM HAOIIOAeHNEM HEOOBIINX MUMOBOJIBHBIX ABMKEHHH (MOSIBUITICH BHIPAKEHHBIE
MaTOJIOTMYECKUE CHMIITOMBI C XapaKTepoM, MPU3HABAEMbBIM 32 TUIIMYHBIE JUIs IIH30(QPEHIN) Oper
IpeCIIeJOBAHNs, OTHOLICHHS U M3MEHEHUS! (JOPMEI Tella, TICEBIOTAJUIIONUHAIINN CO CIBIIIAHIEM
TOJIOCOB — Yrpokaromux u TpeOyromux). [Ipu npueme B 60mpHpILY (B pe3yabrare CynIHIAIBHON
poObI) GONTbHAS TIPOSIBIISIIA CHMITOMBI aMOMBAJICHTHOCTH M aMOWTEHJICHIIVH, BpeMEHAMH ObLT
B030yxneHa.B pesynsrate mpumeHeHHOH (apmakorepanuu (onaH3enuH B 103e 20 MI/CyTKH) u
amucynbnupu B 103e 400 MI/CyTKH, TOTYYEHO MOCTETIEHHOE YIYYIICHHE ICUXHYECKOTO COCTOSHUS
0OJTLHOM.

BriBoanl. Ilpu mupdepenHnnanbHoil AUarHOCTHKE MCUXOTHIECKUX HapylIIeHHH HEOOXOANMO
ydecTs O0me3Hb ['yHTHHITOHA. Y GONBHBIX TAaKUM 3a00I€BaHUEM TIE€pe]] TOSIBIEHHEM MHMOBOIBHBIX
JIBMOKEHHH MOTYT IPHUCYTCTBOBATh pa3HOOOpa3HbIE NMCUXOMATOJOIHYECKUE CUMITOMBI (B TOM
4HCIIe U IICUXOTHYECKHue). B TepaneBrnueckom mporecce JOJDKHBI IPUHUMATD Y9acTHe HEBPOJIOTH
n ncuxuarpsl. [lo-BuauMomy, (XOTSI LOCTYNHBIE JaHHBIE HEMHOTOYMCIEHHBI M HEIO0CTaTOYHO
JIOCTOBEPHBI),4TO TIPUMEHEHNE aTUIIMYHBIX IPOTHBONCUXOTHYECKHUX JICKAPCTB Y TAKUX OOJIBHBIX
MIPUHOCHT yIOBJIETBOPUTEIILHEIE PE3YIbTATEL.

Les symptomes psychotiques suggérant la schizophrénie chez un patient souffrant de la
maladie de Huntington — description du cas

Résumé

Objectif. Discuter les problemes diagnostiques et thérapeutiques du patient avec la mutation du
geéne responsable du développement de la maladie de Huntington (MH). Chez ce patient on observe
des symptomes psychotiques suggérant la schizophrénie.

Méthode. La description du cas.

Résultats. Chez le patient de 35 ans, diagnostiqué génétiquement « la maladie de Huntington »,
on observe les symptdmes caractéristiques de la schizophrénie (hallucinations de persécution,
changement du corps-dépersonnalisation, pseudo-hallucinations auditives — voix persécutrices et
impératives). Avant I’apparition de ces symptomes, depuis longtemps, ce patient souffre encore des
troubles du comportement et des mouvements choréiques. Le jour de son hospitalisation, apres une
tentative de suicide, il manifeste 1’agitation psychomotrice de temps en temps et I’ambivalence. La
thérapie d’olanzapine — 20 mg par jour et d’amisulprid - 400 mg par jour apporte I’amélioration de
son état de santé.

Conclusions. Dans le diagnostic différentiel des troubles psychotiques il faut prendre en
considération la maladie de Huntington. Chez ces patients avant les symptomes motrices on peut
observer plusieurs symptomes psychopathologiques (y compris psychotiques). Les neurologues
et les psychiatres doivent participer a la thérapie. Il semble que I’application des antipsychotiques
atypiques apporte des résultats thérapeutiques satisfaisants bien que les données en question soient
rares et incertaines.
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