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Historia rodzinna

grudzień 2014 

✓ do stowarzyszenia alzheimerowskiego zgłasza się 
młoda kobieta z prośbą o pomoc dla brata jej męża

✓mężczyzna ma wtedy 36 lat, od około roku ma 
słabszą pamięć, przestał pracować, jest wycofany

✓ lekarze podejrzewają depresję, zalecają 
psychoterapię

✓w Święta ktoś zauważa, że podobne objawy miał 
ojciec, który zmarł w wieku 37 lat
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grudzień 2014 

✓żona mężczyzny przeszukuje internet i znajduje 
informacje o podobnych przypadkach 
z kłopotami pamięciowymi, jednak opisywana 
ch. Alzheimera dotyka osób po 65 r.ż. 

✓przypadkiem znajduje artykuł napisany przez 
polskich i amerykańskich naukowców
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✓w styczniu 1993r. przekazano do kliniki Neurologicznej 
IPiN w Warszawie pacjentkę l.35. z podejrzeniem CJD. 
U pacjentki od 3 lat narastały kłopoty z pamięcią, 
dezorientacja i spowolnienie ruchowe

✓ ojciec i starszy brat zmarli przed 40r.ż wśród podobnych 
objawów

✓w trakcie hospitalizacji pacjentki pogorszył się stan 
młodszej siostry, u której wykryto początki zespołu 
otępiennego ,wizyta kontrolna po 6m-cach ujawniła 
dużą progresję, a po 2 latach stan był ciężki



Stwierdzono zmiany 
zanikowe kory we 
wszystkich płatach 
mózgu oraz znaczne 
symetryczne 
poszerzenie układu 
komorowego. 

Natomiast badanie 
histochemiczne 
wykazało obecność 
beta-amyloidu  w 
płytkach oraz 
ścianach naczyń 
mózgu.
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Diagnoza

Po badaniach w USA płynu rdzeniowo-
mózgowego zmarłych sióstr wykryto mutację 
w genie preseniliny 1 w chromosomie 14 
w kodonie 117.

Wykryta mutacja cechuje się wywoływaniem 
choroby Alzheimera o wczesnym początku 
i dużej dynamice.
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Historia rodzinna braci

styczeń 2015 

badania genetyczne w Warszawie 
dzięki uprzejmości prof. Marii Barcikowskiej 
i dr Anny Barczak potwierdzające istnienie mutacji

Wynik:

Oznaczono zmienność genetyczną genu PSEN1 
w genomowym DNA pacjenta.

Mutacja P117L jest sprawcza dla choroby Alzheimera.
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Historia rodzinna – młodszy brat

➢mężczyzna ma 32lata

➢marzec 2015 – staż jako urzędnik

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

➢rok 2018-2019 – Oddział Dzienny 
Psychiatryczny Rehabilitacyjny

➢rok 2019- proces ubezwłasnowolnienia 



Funkcjonowanie poznawcze

MMSE=25p. z dn.29.01.2015r. (lat 32) –
łagodne zaburzenia poznawcze

MMSE=21p.z dn. 14.03.2017r.

MMSE=18p. z dn. 14.11.2017r.

MMSE=16p. z dn. 25.07.2018r. 

MMSE= 09p z dn. 26.03.2019r.

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

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

Pacjent nie był w stanie rozpoznać najbliższych osób, nie 
przyjmował napojów ani pokarmu, z uwagi na pandemię i na stan 
zdrowia pacjenta, po wezwaniu karetki, odmówiono zabrania 
pacjenta do szpitala. 
Dzięki staraniom żony udało się pacjenta napoić i nakarmić. 



Na co mogą liczyć ludzie młodzi 
z otępieniem i ich rodziny

➢wdrożenie istniejącego leczenia

➢pomoc ze strony stowarzyszeń, często 
ograniczona: skierowanie do specjalisty lekarza 
i psychologa diagnosty

➢psycholog jako wsparcie dla rodziny, czasami  
logopeda

➢pobyt dzienny (?)

➢pobyt całodobowy (?)



Bariery 

➢„to nie Alzheimer, za młody…”

➢mała ilość informacji o takim schorzeniu

➢dlaczego taki młody człowiek, diagnoza jest 
niesprawiedliwa

➢czy mówić choremu

➢obawa przed reakcją otoczenia na chorego 

➢ lęk przed opieką – czy dam radę

➢pobyt w szpitalu

➢pobyt w placówce całodobowej



Zaangażowanie opiekuna

➢ogromne poświęcenie rodzin, których życie się 
zmienia

➢poczucie bezradności

➢poczucie braku zrozumienia

➢walka pomimo przeszkód

➢konieczność decydowania za inną osobę

➢dynamika zmian 

➢pustka po odejściu bliskiej osoby



Społeczeństwo

My jako społeczeństwo powinniśmy się oswoić 
z faktem, że w naszym otoczeniu mogą żyć osoby 
z rozpoznaniem wczesnej postaci zespołu 
otępiennego.

Pamiętaj, dzięki stowarzyszeniom nie jesteś sam, 
zadzwoń ,napisz wiadomość, zapytaj. 

Alzheimer Polska - jesteśmy siecią stowarzyszeń.



Dziękuję za uwagę

Dziękuję za uwagę
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