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Historia rodzinna

grudzien 2014

v’ do stowarzyszenia alzheimerowskiego zgtasza sie
mtoda kobieta z prosbg o pomoc dla brata jej meza

v’ mezczyzna ma wtedy 36 lat, od okoto roku ma
stabszg pamiec, przestat pracowac, jest wycofany

v’ lekarze podejrzewaja depresje, zalecaja
psychoterapie

v'w Swieta kto$ zauwaza, ze podobne objawy miat
ojciec, ktory zmart w wieku 37 lat



Historia rodzinna

grudzien 2014

v’ zona mezczyzny przeszukuje internet i znajduje
informacje o podobnych przypadkach
z ktopotami pamieciowymi, jednak opisywana
ch. Alzheimera dotyka oséb po 65 r.z.

v’ przypadkiem znajduje artykut napisany przez
polskich i amerykanskich naukowcéw



Postepy Psychiatrii i Neurologii, 2000, 9, 87-94

Praca kazuistyczna

Niektore rodzinne postacie choréb neurologicznych
przebiegajacych z otepieniem. Opis przypadkow.

Some family forms of neurological diseases involving dementia.
Case studies

JERZY KULCZYCKI?, WANDA LOJKOWSKA,
JOHN COLLINGE? TADEUSZ PARNOWSKI!, EWA BERTRAND/,
THOMAS WISNIEWSKI?, JERZY WEGIEL*

Z: 1. Instytutu Psychiatrii i Neurologii w Warszawie
2. St. Mary Hospital Medical School w Londynie
3. New York University Medical Center w Nowym Jorku .
4. Institute for Basic Research in Developmental Disabilities w Nowym Jorku

STRESZCZENIE. Autorzy przedstawiajq opis dwu
rodzin obcigzonych genetycznie chorobq przebiegajq-
- ¢q z szybko narastajgcym otepieniem i réznymi ze-
spolami neurologicznymi. Objawy kliniczne i wyniki
badan pracownianych u czlonkéw obu rodzin mogly
nasuwac podejrzenie rodzinnej postaci choroby Creu-
1zfeldta-Jakoba, nie byly jednak wystarczajqce do
rozpoznania ,,prawdopodobnej CJD". Dopiero po-

SUMMARY. Two families with positive histories
of genetic diseases involving rapidly progressing
dementia and various neurological syndromes are
presented. Clinical symptoms and laboratory test
outcomes in members of both families suggested
Jamily susceptibility to Creutzfeldt-Jakob's disease
but were insufficiently pronounced to justify a di-
agnosis of ,probable CJD”. Later post mortem



Historia rodzinna

v w styczniu 1993r. przekazano do kliniki Neurologicznej
IPiN w Warszawie pacjentke 1.35. z podejrzeniem CJD.
U pacjentki od 3 lat narastaty ktopoty z pamiecig,
dezorientacja i spowolnienie ruchowe

v’ ojciec i starszy brat zmarli przed 40r.z wsréd podobnych
objawow

v’ w trakcie hospitalizacji pacjentki pogorszyt sie stan
mitodszej siostry, u ktorej wykryto poczqtki zespotu
otepiennego ,wizyta kontrolna po 6m-cach ujawnita
duzq progresje, a po 2 latach stan byt ciezki
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Stwierdzono zmiany
zanikowe kory we
wszystkich ptatach
mo&zgu oraz znaczne
symetryczne
poszerzenie uktadu
komorowego.

Niektdre rodzinne postacie choréb neurologicznych

Natomiast badanie
histochemiczne
wykazato obecnosé
beta-amyloidu w
ptytkach oraz

scianach naczyn

Fotografia 1. Obraz zaniku mézgu u chorejz FAD. Badanie MR, m é Z g u.
obraz T1-zalezny, plaszczyzna czolowa na wysokosci wzgorza
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Jerzy Kulczyck

t. Bielschowsky’ego.

arwienie me

Fotografia 2. Mikrofotografia. Plytki starcze i alzheimerowskie zwyrodnienia wiokien-
kowe w neuronach kory u chorej z FAD. B

k. 400x
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Diagnoza

Po badaniach w USA ptynu rdzeniowo-
mozgowego zmartych sidstr wykryto mutacje
w genie preseniliny 1 w chromosomie 14

w kodonie 117.

Wykryta mutacja cechuje sie wywotywaniem
choroby Alzheimera o wczesnym poczatku

i duzej dynamice.
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osoby z AD

osoby wykazujgce obecnos¢ mutacji

- osoby bez mutacji

Rysunek 1. Drzewo genealogiczne rodziny z dziedzicz-
ng chorobg Alzheimera (FAD) o wezesnym poczatku



Historia rodzinna braci

styczen 2015

badania genetyczne w Warszawie

dzieki uprzejmosci prof. Marii Barcikowskiej

i dr Anny Barczak potwierdzajgce istnienie mutacji
Wynik:

Oznaczono zmiennosc genetyczng genu PSEN1

w genomowym DNA pacjenta.

Mutacja P117L jest sprawcza dla choroby Alzheimera.



Pacjent zauwaza, ze w ostatnim czasie ma kiopoty z pamiecia. Opisuje, ze zdarzajg sie takie
momenty, kiedy ma trudnosci z przypominaniem roznych faktow, musi np. diuzej sie zastanowic, zeby
przypomnie¢ sobie aktualng date, sporadycznie nie moze przypomniec sobie niedawnych wydarzen.
Badany wigze odczuwane trudnosci z trudng sytuacja emocjonaing i stresem zwigzanym z procesem
diagnozy.

Zona pacjenta nie zauwaza u niego probleméw z pamiecia, ktére istotnie wplywatyby na jego
codzienne funkcjonowanie,

W trakcie badania pacjent w kontakcie logicznym, prawidiowo zorientowany co do wiasnej osoby
oraz w swojej aktualnej sytuacji. W nastroju obnizonym, wyraznie zaniepokojony swoimi trudnosciami.

Whioski:

Badany jest prawidiowo zorientowany co do wiasnej osoby oraz w miejscu, wzglednie dobrze
zorientowany w czasie.

W badaniu stwierdza sie wybidrcze ostabienie funkcji poznawczych. Obserwuje sie¢ spowolnienie
tempa pracy umysiowej oraz trudnosci z koncentracja uwagi. Brak zaburzen rozpoznawania wzrokowego.
Podstawowe funkcje siowne prawidlowe (brak cech afazji). Wybiércze osiabienie pamieci sluchowo-
werbalnej (zawezony zakres pamieci bezposredniej, trudnosci w zapamietywaniu i odtwarzaniu z pamieci
nowych informacji). Nieco oslabione zapamietywanie materiatu wzrokowo-przestrzennego. Myslenie
abstrakcyjne w normie, na ponadprzecietnym poziomie.

Badany jest krytyczny wobec swoich trudnosci poznawczych. Ma obnizony nastrdj, jest wyraznie
zaniepokojony swoja sytuacja zdrowotna.



Historia rodzinna — mtodszy brat

» mezczyzna ma 32lata
» marzec 2015 — staz jako urzednik

» lipiec — 2015 oraz rok 2016 - poszukiwanie
badania klinicznego — program Dian-Tu
Washington University School of Medicine

»rok 2018-2019 — Oddziat Dzienny
Psychiatryczny Rehabilitacyjny

»rok 2019- proces ubezwtasnowolnienia



Funkcjonowanie poznawcze

MMSE=25p. zdn.29.01.2015r. (lat 32) —
tagodne zaburzenia poznawcze

MMSE=21p.z dn. 14.03.2017r.
MMSE=18p. zdn. 14.11.2017/r.
MMSE=16p. z dn. 25.07.2018r.
MMSE=09p z dn. 26.03.20109r.

MMSE= 10p. z dn. 09.10.2019r. (lat 36) —
otepienie w stopniu znacznym
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Rok 2020 - w dniu 15.09.2020 r. zaplanowana byta wizyta
psychologa w celu oceny obecnego stanu funkcjonowania
poznawczego pacjenta.

Niestety pacjent byt po napadzie padaczkowym nad ranem.
W trakcie wizyty widoczna ewidentnie progresja choroby, pacjent
bez kontaktu stownego, zdezorientowany auto i allopsychicznie.

Pacjent nie byt w stanie rozpoznac najblizszych oséb, nie
przyjmowat napojow ani pokarmu, z uwagi na pandemie i na stan
zdrowia pacjenta, po wezwaniu karetki, odmoéwiono zabrania
pacjenta do szpitala.

Dzieki staraniom zony udato sie pacjenta napoic i nakarmic.



Na co mogg liczy¢ ludzie mtodzi
z otepieniem i ich rodziny

» wdrozenie istniejgcego leczenia

» pomoc ze strony stowarzyszen, czesto
ograniczona: skierowanie do specjalisty lekarza
| psychologa diagnosty

» psycholog jako wsparcie dla rodziny, czasami
logopeda

» pobyt dzienny (?)
» pobyt catodobowy (?)



Bariery

» ,to nie Alzheimer, za mfody...”
» mata ilos¢ informacji o takim schorzeniu

» dlaczego taki mtody cztowiek, diagnoza jest
niesprawiedliwa

» czy mowi¢ choremu

» obawa przed reakcjg otoczenia na chorego
» lek przed opieka — czy dam rade

» pobyt w szpitalu

» pobyt w placéwce catodobowe;



Zaangazowanie opiekuna

» ogromne poswiecenie rodzin, ktdrych zycie sie
Zzmienia

» poczucie bezradnosci

» poczucie braku zrozumienia

» walka pomimo przeszkadd

» konieczno$¢ decydowania za inng osobe

» dynamika zmian

» pustka po odejsciu bliskiej osoby



Spoteczenstwo

My jako spoteczenstwo powinnismy sie oswoic

z faktem, ze w naszym otoczeniu mogg zy¢€ osoby
Z rozpoznaniem wczesnej postaci zespotu
otepiennego.

Pamietaj, dzieki stowarzyszeniom nie jestes sam,
zadzwon ,napisz wiadomos¢, zapytaj.

Alzheimer Polska - jesteSmy siecig stowarzyszen.
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