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OTEPIENIE O WCZESNYM POCZATKU

Otepienie o wczesnym poczgtku (ang. Young Onset Dementia — YOD) jest
definiowane jako kazda forma tego typu schorzenia, ale zdiagnozowana u osoby

w wieku ponizej 65 lat. Otepienie moze wystgpi¢ u oséb nawet w wieku 30 Iat.
Najczestszg przyczyng jest choroba Alzheimera (AD), a otepienie naczyniowe

i otepienie czotowo-skroniowe (FTD) sg kolejnymi najpopularniejszymi schorzeniami

wystepujgcymi u mtodszych ludzi.

Otepienia, ktére pojawiajg sie w mtodszym wieku sg heterogeniczng grupg zaburzen
obejmujgca gtéwnie pierwotne choroby neurodegeneracyjne u dorostych, otepienia
wtdrne, np. naczyniowe, rozne zespoty otepienne o potencjalnie odwracalnej etiologii
(np. choroby autoimmunologiczne, schorzenia zakazne) oraz otepienia wywotane
naduzywaniem substancji [1]. W$rdod chordb pierwotnie neurozwyrodnieniowych

w mtodszym wieku, poza AD i FTD, spotyka sie otepienie z ciatami Lewy’ego, oraz
otepienie w chorobie Parkinsona i chorobe Creutzfeldta-Jakoba. Inng przyczyng
wczesnych otepien sg schorzenia uwarunkowane genetycznie (np. choroba

Huntingtona) i metaboliczne (np. choroba Wilsona) [2].

Najnowsze dane dotyczgce rozpowszechniania otepienia o wczesnym poczagtku
wskazujg, iz czestos¢ wystepowania tego zjawiska wynosi 119 osob na 100 000
0s0Ob w populacji w wieku od 30 do 64 lat, co odpowiada 3,9 milionom os6b na catym
Swiecie. Zgodnie z powyzszymi wyliczeniami, w Polsce prawdopodobnie nawet do
okoto 45 tysiecy oséb moze mieé rézne formy otepienia o wczesnym poczatku, ale

doktadna liczba nie jest znana.

W przedziale wieku 30-34 lat choruje z 1,1 na 100 000 oso6b i wartosc¢ ta rosnie do
77,4 na 100 000 os6b w wieku od 60 do 64 roku zycia. Rozpowszechnienie miedzy
mezczyznami i kobietami jest podobne [3], chociaz dane z Francji wskazujg, ze
czestos¢ wystepowania YOD jest wyzsza u mezczyzn niz u kobiet, co moze by¢

spowodowane, przynajmniej czesciowo, czestszym wystepowaniem choréb sercowo-



naczyniowych i nerwowo-naczyniowych oraz zaburzen zwigzanych z naduzywaniem
substancji przez mezczyzn [4]. W krajach o wysokim dochodzie rozpowszechnienie
YOD jest nizsze niz w tych o niskim dochodzie na mieszkanca. W poréwnaniu

z poprzednimi metaanalizami rozpowszechnienie YOD wzrosto niemal dwukrotnie, co
jest prawdopodobnie wynikiem istnienia zarowno doktadniejszych kryteriow
diagnostycznych, jak i opracowaniu lepszych metod, zwiekszania dostepu do nich

i stopniowo rosngcej Swiadomosci wsrod lekarzy i spoteczenstwa [3].
Rozpoznawanie otepien o wczesnym poczatku

Pomimo istnienia kryteriéw diagnostycznych oraz wielu swiatowych i lokalnych
rekomendacji poswieconych temu zagadnieniu, rozpoznawanie otepien o wczesnym
poczgtku stanowi wyzwanie kliniczne. Wiek zachorowania ma wptyw na dynamike
zmian, a tempo pogorszenia funkcji poznawczych jest szybsze niz u starszych
pacjentéw, co powoduje, iz jak najwczesniejsze rozpoznanie wiasciwej przyczyny
zaburzen funkcjonowania u mtodszych oséb z otepieniem powinno by¢ priorytetem.
Mtodsi pacjenci znacznie czesciej majg rzadkie formy otepienia, w ktorych nie ma
poczatkowo zaburzen pamieci, ale wystepujg problemy z kontrolg zachowania,
motoryka, chodzeniem, koordynacjg lub rownowaga. YOD jest rowniez bardziej
obcigzony ryzkiem dziedzicznym (genetycznym), wystepujgcym nawet do 10%

miodszych osob z otepieniem.

Nawet w przypadku najczesciej wystepujacego u mtodych osob otepienia

w przebiegu choroby Alzheimera, czas od pierwszego objawu do rozpoznania tego
schorzenia w krajach skandynawskich wynosit 5,5 roku, a czas od poczatku do
kontaktu z lekarzem ogolnym wynosit 3,4 roku. Na wizyte w szpitalu pacjenci Srednio
czekajg 10,3 miesigca, a nastepnie uptywa kolejne 14,8 miesiecy do uzyskania
diagnozy. Powszechnie uznang za przydatng w diagnozie choroby Alzheimera
analize biomarkeréw z ptynu moézgowo-rdzeniowego (PMR) przeprowadzono

po 8,3 miesigcach od hospitalizacji [5]. Sytuacja w Polsce prawdopodobnie
wyglgdataby podobnie, ale obecnie z powodu sytuacji epidemiologicznej cze$é
osrodkéw wykonujgcych ocene biomarkeréw AD z PMR wstrzymata swojg

dziatalnosé.



Inng przyczyng trudnosci diagnostycznych w przypadku YOD jest nietypowy dla
otepienia obraz kliniczny. W swiadomosci i nomenklaturze otepienie kojarzy sie

z podesztym wiekiem i zazwyczaj nie jest utozsamiane z pacjentami w wieku
Srednim. Najczesciej przyczyny szuka sie w trybie zycia pacjenta, stresie,
zaburzeniach nastroju, chorobach somatycznych, wypaleniu zawodowym [6],

a w przypadku kobiet, rowniez w zaburzeniach hormonalnych zwigzanych

Z menopauzg [7]. Brak skutecznosci proponowanych oddziatywan farmakologicznych
I poza farmakologicznych (rehabilitacja, psychoterapia), kolejne proby modyfikacji
leczenia, mnogie wizyty u roznych specjalistow, wyniki testow wykluczajgce
przyczyny somatyczne, oczekiwanie na mozliwos¢ wykonania kolejnych badan
dodatkowych, czy brak dostepu do nowoczesnych technik diagnostycznych prowadzi
do znacznego opdznienia diagnozy. To z kolei uniemozliwia wtgczenie leczenia,
ktore jest najbardziej skuteczne we wczesnych fazach choroby i skutkuje frustracjg
samego pacjenta i jego rodziny, ktora czesto zniecheca sie do poszukiwania
wiasciwej diagnozy lub szuka alternatywnych, czasem bardzo kosztownych metod

leczenia, stanowigcych niekiedy zagrozenie dla zdrowia, czy zycia pacjenta.

Nawet przy podejrzeniu otepienia u mtodych oséb problematyczna moze okazac sie
sama choroba, ktéra rézni sie od fenotypu spotykanego w podesztym wieku. Ponad
95% przypadkéw AD o poznym poczagtku charakteryzuje sie dominujgcymi
zaburzeniami pamieci, ale wsréd wczesnej postaci, tylko okoto 70% pacjentow
prezentuje taki profil poznawczy. U 18% stwierdza sie wariant jezykowy
(logopeniczny typ pierwotnej afazji postepujacej -PPA), 8% prezentuje dominujgce
zaburzenia wzrokowo-przestrzenne, praksji i widzenia, a w przypadku pozostatych
4% pacjentow rozpoznaje sie wariant czotowy AD [8]. Pacjenci z wariantem
wzrokowo-przestrzennym przez wiele lat szukajg pomocy u lekarza okulisty. U oséb
z zaburzeniami praksji czesto mylnie stwierdza sie zwyrodnienie korowo - podstawne
i nie otrzymujg oni stosownej farmakoterapii. Chorym z jezykowym wariantem AD
przypisuje sie naczyniowe podtoze trudnosci (udar mézgu z afazjg), wigczajac
niepotrzebnie tylko preparaty usprawniajgce krgzenie mézgowe. Pacjentow

z wariantem czotowym z powodu obecnosci zaburzeh zachowania traktuje sie jako
przypadki psychiatryczne, bez uwzglednienia choroby pierwotnie

neurozwyrodnieniowej [9]



Rozlegte spektrum zwyrodnienia ptatow czotowo-skroniowych rowniez ma
heterogenny charakter. Poza najczesciej spotykanym wariantem behawioralnym
otepienia czotowo skroniowego (62.8% miodszych pacjentéw), w tej populacji u okoto
15.3% rozpoznaje sie semantyczny wariant PPA, a 2,5% chorych prezentuje posta¢
agramatyczna/nieptynng PPA [8]. Warto podkresli¢, iz diagnoza réznicowa
jezykowych postaci otepienia, czyli PPA jest niezwykle istotna, poniewaz
farmakoterapii zalecanej w przypadku wariantu logopenicznego, najczesciej
spowodowanego patologig alzheimerowskg, nie powinno sie stosowac¢ w przypadku

pozostatych typow PPA [10].

Inne prezentacje tego spektrum w postaci otepienia czotowo-skroniowego z chorobg
neuronu ruchowego (7,6%), zespotu korowo-podstawnego (6,4%) oraz
postepujgcego porazenia ponadjgdrowego (5,3%) [8], réwniez charakteryzujg sie
réznorodnoscig objawow, z przewagqg najpierw zaburzen ruchowych wczesnie
inwalidyzujgcych pacjentéw, czesto mylonych z chorobg Parkinsona, a nastepnie

z dos¢ szybko narastajgcymi objawami otepienia, bez dominujgcych zaburzen

pamieci, co réwniez opdznienia wtasciwe rozpoznanie [2].
Znaczenie diagnozy otepienia o wczesnym poczatku

Mtody wiek pacjenta jest czynnikiem ograniczajgcym uzyskanie swiadczenia przez
specjalistow choréb neurozwyrodnieniowych, jesli obszar dziatan placowki obejmuje
tylko pacjentow w starszym wieku (poradnie i oddziaty psychogeriatryczne). Zakres
opieki nad osobami cierpigcymi na otepienie jest zaprogramowany niemal w catosci
na potrzeby starszych pacjentow, bez uwzgledniania mtodszego wieku grupy
pacjentow z YOD. Konieczne sg zatem dziatania na rzecz poprawy metod szybkiej

diagnozy i zaspokojenia unikalnych potrzeb pacjentéw z YOD. [11]

Inne problemy to zaktdcone relacje w rodzinie spowodowane zmianami rol, utratg
aktywnosci jednego z rodzicow oraz wyzwania relacyjne z dzie¢mi, zwlaszcza tymi
miodszymi, mieszkajgcymi w domu z chorym . Starsze dzieci mogg zostac
wydelegowane do roli opiekuna, co ogranicza ich wtasng niezalezno$¢ i rozwaj
osobisty, wraz z czesto trudnym do zniesienia wysitkiem, z jakim wigze sie rola
opiekuna [6]. Okres dojrzewania czesto wigze sie z duzym zamieszaniem,
niepewnoscig i zaktdceniem "normalnych" praktyk rodzinnych. Jest to stresujgcy czas
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nawet dla dorostej osoby, a dla rozwijajgcego sie dziecka moze byc¢ jeszcze bardziej
intensywny. Aby dojrze¢ emocjonalnie i poznawczo oraz moc prowadzi¢ niezalezne
zycie, dzieci potrzebujg wsparcia ze strony rodzicow, ktdrzy mogg dosc¢ dobrze
funkcjonowac w swoich rolach rodzicielskich. Posiadanie rodzica z YOD oznacza
zaréwno pozbawienie tego wsparcia, jak i stawienie czota zmieniajgcym sie relacjom
z tym rodzicem, ktory w coraz mniejszym stopniu jest w stanie spetni¢ swojg role
rodzicielskg [12]. U samych pacjentow z YOD niezwykle trudny jest niepokdj

0 matzonka, na ktorego spadto wiecej obowigzkow, rodzicéw i dzieci wzgledem
ktorych nie mogg juz sprawowac wtasciwej opieki. Z drugiej strony, osoby z YOD
stanowig "pokolenie kanapkowe" opiekujgce sie swoimi dzie¢mi, a jednoczesnie
majgce obowigzki wobec starzejgcych sie wkasnych rodzicéow [6]. Dodatkowo moze
pojawic sie zaniepokojenie o zdrowie dzieci lub rodzenstwa, ktdrzy bedg mieli

zwiekszone ryzyko rozwoju choroby [13].

Diagnoza YOD moze réwniez wywotywac uczucie gtebokiego zaktécenia cyklu zycia,
jako ze pacjenci sg postrzegani i sami siebie rowniez traktujg jako zbyt mtodych, aby
mie¢ otepienie. Skutkuje to poczuciem przedwczesnego zestarzenia sie i frustracjg
wynikajg ze straty oczekiwanej przysztosci. Moze to mie¢ wptyw na wiele aspektow
tozsamosci, w tym na role osoby potrzebnej komus, powodujgc smutek, postrzegang

utrate siebie i obnizong samoocene [11].

U oséb z YOD, w przeciwienstwie do starszych pacjentéw z otepieniem szybko

i gwattownie pojawiajg sie objawy neuropsychiatryczne, ktére mogg wptywac na
jakos¢ zycia zarobwno samych pacjentow jak i ich rodzin. Objawy depresji wptywajg
na obnizenie jakosci zycia, nasilajg zmiany wynikajgce z otepienia i przyspieszajg
instytucjonalizacje pacjentow [6]. Inne zachowania zwigzane z YOD obejmujg
wycofanie spoteczne, utrate empatii, odhamowanie, ekshibicjonizm,
hiperseksualnos¢, agresje, impulsywnosc¢, objawy kompulsywne, trudnosci

z planowaniem i dokonywaniem osgdow. Powszechnie mogg wystepowac nietypowe
na tym etapie zycia zaburzenia widzenia, utrate funkcji motorycznych oraz
jezykowych, prowadzgcych do zaburzenia komunikacji. Przy nasileniu innych niz
zapominanie objawow, same zaburzenia pamieci zaczynajg mie¢ marginalne
znaczenie, jako ze agresywny rodzic moze by¢ bardziej grozny dla dzieci niz ten,

ktory zapomina [12].
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Spoteczne oblicze otepienia o0 wczesnym poczatku

Waznym problemem dla oséb z YOD jest negatywny stereotyp i strach z nim
zwigzany, ktéry stanowi bariere dla powszechnego dostepu do wsparcia. Pietno
zwigzane z diagnozg YOD pochodzi z opinii innych osob niz specjalisci w zakresie
tych schorzen, ktdrzy uwazajg, ze ludzie z tg chorobg sg winni sami sobie, ich
problemy wynikajg z tego, ze nie prowadzili zdrowego, aktywnego poznawczo

i spotecznie zycia. To zawstydzanie i obwinianie prowadzi do poczatkowego
zaprzeczenia chorobie przez osoby nig dotkniete, a nawet przez lekarzy i opiekunéw
pacjentow. Wszystko to skutkuje dalszym ograniczaniem mozliwosci diagnozy,
wsparcia, pomocy i opieki. Negatywne stereotypy, stygmatyzacja, zawstydzanie

i obwinianie zwigzane z diagnozg otepienia sg czesto wynikiem dezinformacji

i prowadzg do marginalizacji samych chorych i ich rodzin. Istnieje potrzeba
sformutowania i powszechnego przekazania informacji, ktére zwiekszg wiedze na
temat konsekwencji marginalizacji wsréd osob z YOD. Powinno sie to szczegdlnie
odbywac poprzez zidentyfikowanie barier ograniczajgcych korzystanie z formalnych
ustug spotecznych, psychospotecznych implikacji tego stanu i mozliwosci
przeciwdziatania temu zjawisku [13]. Relatywnie niewielka liczba os6b

z rozpoznaniem YOD powoduje, iz odpowiedne dziatania pozostajg rozdrobnione,
geograficznie rozproszone, zmienne i czesto sg krotkoterminowe. Istniejgce systemy
opieki sg zwykle ukierunkowane na osoby starsze i sg postrzegane przez osoby

z YOD i ich opiekunow jako nieodpowiednie dla mtodszych osob. Ta spostrzegana
niestosownosc¢ odziatywan moze prowadzi¢ do ich niedostatecznego stosowania,

a takze wzmagac poczucie izolacji u mtodych oséb z otepieniem [11].

Otepienie o wczesnym poczatku i praca zawodowa

Pacjenci z YOD sg zazwyczaj czynni zawodowo, a problemy w pracy czesto bywajg
pierwszym znacznym sygnatem pogarszajgcej sie sprawnosci poznawcze;.

W przypadku mtodych pacjentéow z otepieniem takie rozpoznanie jest szczegdlnie
przygnebiajgce, jako ze dotyka osdb w ich najlepszych latach, w trakcie ich kariery

i podczas tworzenia rodzin i wychowywania dzieci. Najczesciej sg to chorzy, ktorzy
juz majg dzieci na utrzymaniu w domu i wspotmatzonka, ktéry musi kontynuowac

prace. Im wczesniej wystepujg objawy otepienia, tym wieksze koszty, gtéwnie
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z powodu utraty produktywnosci pacjentéw. Utrata pracy i bezpieczenstwa
finansowego przed przejsciem na emeryture sg powaznym utrudnieniem dla rodzin
dotknietych YOD. Wczesne objawy mogg negatywnie wptywac¢ na wydajnos¢ pracy
i relacje, ostatecznie prowadzgc do zmniejszenia wymiaru zatrudnienia, rezygnacji
lub utraty pracy, ktore powodujg trudnosci ekonomiczne i poczucie bycia
obcigzeniem finansowym. W momencie utraty pracy lub rezygnacji z niej, objawy
uniemozliwiajg osobom z YOD znalezienie lub utrzymanie innej pracy. Utrata
Swiadczen z tytutu zatrudnienia moze dodatkowo zwigkszy¢ negatywne
konsekwencje dla rodziny. Niektére osoby z YOD sg na szczycie kariery i majg
zobowigzania finansowe, takie jak kredyty hipoteczne lub wydatki zwigzane

z edukacjg dzieci. Co wiecej, matzonkowie czesto zmniejszajg zatrudnienie, aby
petnic role opiekuna lub rozpoczynajg prace po raz pierwszy w nisko ptatnych
obszarach zatrudnienia, aby zapewni¢ potrzebny dochdd. Potrzeba utrzymania
zatrudnienia przez opiekuna jest zrodtem znacznego stresu, a matzonkowie, ktorzy
pozostajg w pracy i majg dzieci w domu, mogg doswiadczac najwiekszych trudnosci.
Niestety, dostepna pomoc socjalna jest niewystraczajgca i prowadzi do wykluczenia
miodych osob z otepieniem, a brak dostatecznych srodkow finansowych jest formag

stygmatyzacji strukturalnej, ktéra dotyka catg rodzine pacjentéw z YOD [11].

Przy relatywnie wczesnie postawionym rozpoznaniu i dobrej reakcji na leczenie,

w niektorych przypadkach praca zawodowa moze by¢ przez pacjenta kontynuowana.
Ma to wiele zalet: moze pomdc w utrzymaniu poczucia wtasnej wartosci, wiezi
spotecznych, wspomagac utrzymanie aktywnosci poznawczej, a takze zapewni¢
dochdd. Ale pozostanie w pracy nie bedzie mozliwe, ani nie bedzie wtasciwym
wyborem dla wszystkich pacjentéw. Niektére osoby z YOD, nie bedgce w petni
krytyczne wobec swojego gorszego funkcjonowania, mogg odméwic zrezygnowania
z wykonywania dotychczasowych obowigzkéw, co moze stanowi¢ potencjalne
zagrozenie, jesli wykonywane czynnosci zawodowe mogg stanowic takie ryzyko.
Wskazane jest poinformowanie rodziny pacjenta przez lekarza o tym, w jakim
zakresie wykonywanie pewnych dziatan jest mozliwe, czy istniejg jakies mozliwoSci
wsparcia pacjenta, np. aby dokohczyt rozpoczete sprawy lub projekty, oraz kiedy
powinno nastgpi¢ catkowite zaprzestanie wykonywania obowigzkéw zawodowych.
Powszechnym zjawiskiem jest wspieranie pacjenta przez zzytych z nim i zyczliwych

wspotpracownikéw, ale nie moze by¢ to reguta, zwlaszcza przy odpowiedzialnych
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zadaniach. Innym rozwigzaniem jest przeniesienie pacjenta do mniej ucigzliwych
i prostszych obowigzkoéw w tej samej instytucji, co oczywiscie rowniez bedzie wigzac

sie z mniejszym wynagrodzeniem.

W Polsce, najczesciej wraz postawieniem diagnozy YOD pacjent juz przebywa na
zwolnieniu lekarskim lub innym $wiadczeniu zdrowotnym, i dopiero potem
podejmowane sg procedury zwigzane z przyznam renty inwalidzkiej. Niestety,
powszechnym zjawiskiem jest przyznawanie pacjentom z YOD na poczatku tylko
czasowego swiadczenia, co jest znacznym utrudnieniem dla opiekundw, szczegdlnie
kiedy stan pacjenta (poznawczy, fizyczny, psychiczny) nie pozwala na wykonanie
koniecznych badan, pacjent jest narazony na stres, a sam niepokdj czy swiadczenie

zostanie przedtuzone jest niezwykle wyczerpujgcy dla i tak obcigzonych opiekunow.

Podsumowanie

Najnowsze szacunki rozpowszechnienia wskazujg na podwojenie liczby oséb

z otepieniem o wczesnym poczgtku na swiecie w stosunku do poprzednich wyliczen.
Jest to niezwykle wazna informacja, ktéra powinna postuzy¢ do rozwoju, wdrozenia

i zintensyfikowania obecnych dziatan w celu uzyskania szybkiej diagnozy, leczenia

i odpowiedniego wsparcia dla tej grupy pacjentéw, czesto traktowanych marginalnie.
Konieczne jest rowniez podnoszenie swiadomosci spotecznej i edukacja

pracownikow stuzby zdrowia na temat oséb z otepieniem o wczesnym poczatku.
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