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Choroba Alzheimera 

o wczesnym początku

– Może się zaczynać już 

w trzydziestym roku życia

– Dotyczy od 1 do 5%wszystkich 

przypadków 



Otępienie  o wczesnym 

początku

– AD 33% osób o wczesnym zachorowaniu

– FTD: 12 %

– Otępienie alkoholowe:10%

– DLB:  10%

– Rzadkie, inne: 20%



Liczba rozpoznawanych osób z otępieniem o 

wczesnym początku systematycznie rośnie!

W roku 2021 ukazała się metaanaliza alarmująca, że 

liczba młodych osób z chorobą Alzheimera wzrosła 

dwukrotnie i wynosi 119 przypadków na 100 000, 

Mielke i wsp.2021 JAMA Neurology



– Kogo należy poinformować o 

rozpoznaniu, czy nastoletnie 

dzieci?

– Jakie są szanse na utrzymania 

małżeństwa?

– Czy robić badania genetyczne 

innym członkom rodziny ?

Choroba Alzheimera o wczesnym 

początku - odmienne problemy….



Choroba Alzheimera o wczesnym 

początku- odmienne problemy….

– Jak długo chory utrzyma się w 

pracy ?

– Kiedy nie pozwolić choremu 

podejmować decyzji 

finansowych?

– Jak zakazać prowadzenia 

samochodu?



Choroba Alzheimera o wczesnym 

początku- odmienne problemy…. 8

– W jakim domu opieki ma przebywać 

chory- czy razem ze starszymi o 

generację innymi pacjentami z AD?

– Trzeba się liczyć z tym, że Ci chorzy 

będą trwali bardzo długo w 

mutyzmie, przykuci do łóżka , 

zważywszy ich zazwyczaj dobry 

ogólny stan zdrowia!



Rodzinna choroba Alzheimera o wczesnym 

początku- odyseja diagnostyczna….

Opowiada mąż 39 letniej chorej:
1. Zaczęło się (2004)od utykania i już wtedy 

„zapominalstwa”. Konsultacja u ortopedy :nic
2. Specjalista „od kręgosłupa”- do neurologa
3. Neurolog „rejonowy”: podejrzenie guza ale 

MRI i PMR- prawidłowe: Rozpoznanie reakcji 
konwersyjnej

4. Mąż nie uwierzył i uznał, że być może są to 
objawy depresji: psychiatra przepisał leki 
przeciwdepresyjne i psychoterapię, zanim 
postawił właściwe rozpoznanie w roku 2007



Rodzinna choroba Alzheimera 

o wczesnym początku- diagnoza….

– Badania wskazują, że nawet doświadczeni „rejonowi” psychiatrzy i 

neurolodzy długo nie stawiają właściwego rozpoznania.

– Z drugiej strony nosiciele znanych mutacji w tej grupie chorych 

powinni stanowić źródło wiedzy na temat naturalnego przebiegu 

choroby, jej postaci przed klinicznej, leczenia czy poza 

farmakologicznych zasad prewencji. Czy jednak jest to etyczne?

– Udział chorych o wczesnym początku zachorowania w badaniach 

klinicznych jest praktycznie niemożliwy wobec powszechnie 

stosowanych kryteriów kwalifikacji jakimi są jednocześnie wiek i faza 

zaawansowania objawów klinicznych.



Rozpoznawanie choroby 

Alzheimera u młodych 

chorych 

Stężenie w płynie PMR: Bet

Biomarkery:

Oznaczenie stężeń bamyloidu i białka 

tau w PMR i we krwi



– Zdefiniowania problemu  w Polsce,

– Poradnictwa genetycznego, 

– Wsparcia dla nosicieli sprawczych 

mutacji

– Pacjenckich grup wsparcia

Bezwzględna potrzeba: 
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Tło genetyczne dla FAD

Mutacje genów dla (5%);

▪APP- 52 mutacje

▪Presenilina 1- 215 mutacji

▪Presenilina 2- 31 mutacji

▪APO E – e4 < 65 r.ż.

Tło genetyczne dla FTD (1-2 %)

Geny dla

▪MAPT

▪GRN

▪C9orf72

Rosenberg i wsp. 2016, Boccheta i wsp. 2016



Przebieg choroby Alzheimera o wczesnym 

początku jest bardziej dramatyczny niż u 

chorych o późnym początku zachorowania

– Częściej pojawiają 

się mioklonie

– Choroba trwa krócej 

ok 10 lat

– Chorzy częściej 

i szybciej mają 

zaburzenia chodu 

i równowagi



Narodowy Plan Prewencji AD, 

2012 USA

− Pierwszy na świecie, dotyczący przeciwciała 

przeciw amyloidowi: crenezumab

− Plan będzie dotyczył w największej części bardzo dużej 

kolumbijskiej rodziny, będącej nosicielem znanej mutacji 

(PSEN 1) i będzie kosztował w pierwszym etapie 100 

milionów dolarów

− Lek będzie podawany w okresie przedklinicznym u osób z 

mutacją i bez !

Ott BR 2013



Kohorta DIAN-TU nosiciele mutacji 

APP I Preseniliny 1 i 2

Bateman i wsp. 2017, 
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Aduhelm

FDA w trybie przyspieszonym zatwierdziła lek, który w sposób udowodniony obniża zawartość 

bamyloidu w mózgu chorego, ale wskazała na konieczność wykonania badań IV fazy

EMA: rejestracja może być uzależniona od weryfikacji korzyści klinicznych w badaniu lub 

badaniach potwierdzających skuteczność kliniczną  

czerwiec 2021

Selkoe 2021



Rozwój badań naukowych na świecie 
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LEADS: Longitudinal Early-Onset

Alzeheimer’s Disease Study, Badanie 

zorganizowane przez amerykański 

Narodowy Instytut zdrowia (NIH) 

Apostolova i wsp. 2021



Opieka

nad młodym chorym 

z otępieniem  


