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Leukodystrofia metachromatyczna jako przyczyna zespolu otgpiennego
i organicznych zaburzen urojeniowych u mlodych dorostych oséb
— opis przypadku

Metachromatic leucodystrophy as a cause
of dementia and organic delusional syndrome in young adults
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STRESZCZENIE

Cel. Celem pracy byto przedstawienie problemu trudnosci diagnostycznych niektorych zaburzen psychicznych, ktore wystepujq
u mtodych dorostych osob i mogq by¢é poczatkowym przejawem chorob demielinizacyjnych.

Przypadek. Przedstawiono przypadek poznej postaci leukodystrofii metachromatycznej u mlodej dorostej osoby, u ktorej pierwsze
objawy choroby przejawialy sie zespolem otepiennym oraz obecnosciq organicznych zaburzen urojeniowych, bez cech ogniskowego uszko-

dzenia osrodkowego uktadu nerwowego.

Whioski. W diagnostyce roznicowej otepienia a takze organicznych zaburzen urojeniowych niejasnego pochodzenia u mtodych doros-
tych nalezy uwzgledniac postaé poznq leukodystrofii metachromatycznej.

SUMMARY

Objective. The aim of the article is to discuss diagnostic problems in some psychiatric syndromes seen in young adults that may be an

initial manifestation of demyelinating disorders.

Case. In the reported case of late-onset metachromatic leucodystrophy in a young man the initial presenting symptoms were these of
dementia and organic delusional syndrome, with no features suggesting focal damage in the CNS.
Conclusions. Late-onset metachromatic leucodystrophy should be taken into consideration in the differential diagnosis of dementia and

organic delusional syndrome of unclear etiology in young adults.
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Skroty zastosowane w tekscie:

MLD — leukodystrofia metachromatyczna
OMIM — Online Mendelian Inheritance in Man
ARSA — arylosulfataza A

EC — Enzyme Comission code number

SAP B — sapozyna B

MRI — obrazowanie rezonansu magnetycznego

Leukodystrofia metachromatyczna (metachromatic leuco-
dystrophy, MLD, OMIM 250100) zwana takze sulfatydoza,
jest cigzka choroba metaboliczna, dziedziczona w sposob
autosomalny recesywny, ktéra prowadzi do rozleglych
uszkodzen istoty biatej moézgowia o charakterze demielini-
zacji. MLD nalezy do grupy lizosomalnych choréb spich-
rzeniowych. Klinicznie charakteryzuje si¢ postgpujacym
przebiegiem i obecno$cia rozlanego zespotu neurologicz-
nego. Na skutek niedoboru aktywnosci arylosulfatazy A,
jednego z enzymow lizosomalnych (ARSA; EC 3.1.6.8),
dochodzi do gromadzenia sulfatydow w tkankach catego

MMSE — Mini-Mental State Examination

WAIS R - skala inteligencji Wechslera dla dorostych

CT — tomografia Komputerowa

EEG — elektroencefalografia

X-ALD — adrenoleukodystrofia sprz¢zona z chromosomem X
VLCFA - bardzo dtugotancuchowe kwasy tluszczowe

PCR-RFLP — reakcja tancuchowa polimerazy w potaczeniu z po-
limorfizmem dhugosci fragmentow restrykcyjnych

organizmu, co przejawia si¢ szczegolnie w postaci metachro-
matycznych zlogdw w ukladzie nerwowym i niektorych
narzadach wewngtrznych (nerki, pgcherzyk zoélciowy). Na-
stgpstwem tego procesu jest rozlana demielinizacja w moézgu
oraz obwodowa neuropatia.

Biochemiczna przyczyna leukodystrofii metachromatycz-
nej moze by¢ niedobor aktywnosci ARSA lub brak biatko-
wego aktywatora — sapozyny B (SAP B). Brak aktywnosci
enzymu tworzacego formyloglicyng prowadzi do deficy-
tu wielu sulfataz (multiple sulfatase deficiency), w tym
rowniez ARSA. Dzigki osiagnigciom biologii molekularne;j
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dowiedziono, ze obnizenie aktywnosci arylosulfatazy A jest
nastgpstwem nieprawidlowos$ci genu umiejscowionego na
dtugim ramieniu chromosomu 22q13. Obecnie zidentyfiko-
wano ponad 120 mutacji genu ARSA (Human Gene Muta-
tion Database). Ponad 10 z nich jest zwiazanych z postacia
mtodziencza i pdzna. Czgstos¢ wystgpowania leukodys-
trofii metachromatycznej jest r6zna w zalezno$ci od ba-
danej populacji i waha si¢ ona od 1:40000 do 1:120000 uro-
dzen [1]. W Polsce czgstos¢ wystgpowania MLD szacuje
si¢ na 1:189000 [2].

Diagnostyka. Podstawowym kryterium diagnostycznym
jest stwierdzenie znacznego obnizenia lub braku aktywno-
$ci arylosulfatazy A w leukocytach lub hodowanych fibro-
blastach skory i wykazanie obecnos$ci ztogéw metachroma-
tycznych lub masywnego wydalania sulfatydéw z moczem.
W rezonansie magnetycznym stwierdza sig rozlang demie-
linizacjg¢ w istocie biatej. Badanie ptynu mézgowo-rdze-
niowego wykazuje podwyzszenie stgzenia biatka. Z kolei
w badaniach elektrofizjologicznych stwierdza si¢ spowol-
nienie przewodnictwa w nerwach obwodowych. W rozpo-
znaniu i1 réznicowaniu MLD nalezy pamigtaé¢ o zjawisku
rzekomego niedoboru ARSA (pseudodeficytu), w ktorym
in vitro stwierdza si¢ obnizenie aktywnos$ci enzymu (ok.
30% wartosci normalnych), co nie prowadzi jednak do leuko-
dystrofii metachromatycznej in vivo.

Objawy kliniczne. W zalezno$ci od wieku zachorowa-
nia i dynamiki postgpu choroby wyrdznia si¢ gtdéwne posta-
cie MLD: pdzno-niemowlgca (poczatek objawow migdzy
6 a 12 miesiacem zycia), wczesno-mlodziencza (pierwsze
objawy migdzy 4 a 6 rokiem zycia), p6zno-mtodziencza
(6-12 r.z.) i dorostych (powyzej 16 r.z.). Rzadko spotyka
si¢ posta¢ wrodzona. Postacie wczesne charakteryzuja sig
poczatkowym wystgpowaniem nasilonych objawdw neuro-
logicznych, podczas gdy w postaciach péznych pierwszym
przejawem choroby moga by¢ zaburzenia intelektualne,
prowadzace stopniowo do wyraznego otgpienia lub inne
zaburzenia psychiczne. Niekiedy u takich pacjentow roz-
poznaje si¢ depresje lub nawet schizofreni¢. W p6znej po-
staci leukodystrofii metachromatycznej objawy neurolo-
giczne moga pojawic si¢ po dlugim okresie utajenia. Postac
pozna wystgpuje znacznie rzadziej i charakteryzuje sig
znacznie wolniejszym przebiegiem. Sredni okres przezycia
wynosi ok. 12 lat i jest znacznie dluzszy niz dla postaci
pozno-niemowlgcej (3—4 lata) i mtodzienczej (7-9 lat) [3].

Leczenie. Leczenie przyczynowe choroby nie jest zna-
ne. Pacjenci z postacia mlodziencza i pézna leczeni sa
objawowo. U pacjentow w okresie przedobjawowym jest
mozliwy przeszczep szpiku kostnego, ktory moze spo-
wolni¢ postgp choroby [4]. Nadzieje na wyleczenie niesie
terapia genowa. Obecnie prowadzone sa badania nad trans-
ferem prawidlowego genu kodujacego biatko ARSA do ko-
morek od osob chorych, podejmowane przy uzyciu wekto-
réow wirusowych [5].

Leukodystrofia metachromatyczna moze by¢ rzadka
przyczyna zaburzen psychicznych i w zwiazku z tym stano-
wi problem diagnostyczny. Przedstawiono przypadek po-
staci poznej leukodystrofii metachromatycznej u pacjenta,
u ktorego poczatkowo rozpoznano zespdt otgpienny oraz
organiczne zaburzenia urojeniowe. W badaniu neurologicz-
nym nie bylo cech ogniskowego uszkodzenia osrodkowego
uktadu nerwowego.
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OPIS PRZYPADKU

W lutym 2007 roku do CSK UM w Lodzi zostal przy-
jety 29-letni pacjent z rozpoznaniem otgpienia z psychoza
w celu przeprowadzenia diagnostyki otgpienia oraz wdro-
zenia odpowiedniego postgpowania terapeutycznego. Wy-
wiad byl mozliwy do zebrania gtéwnie od matki, poniewaz
pacjent miat znaczne deficyty funkcji poznawczych. Matka
informowala, ze pacjent jest bezdzietnym kawalerem, nie
pracuje, mieszka z rodzicami. Rodzice sa zdrowi, obecnie
na emeryturze. Ojciec pracowal jako tokarz, matka byla
sprzedawca. Pacjent ma starszego, 36-letniego brata, z wy-
ksztatlceniem wyzszym, czynnego zawodowo, w dobrym
stanie zdrowia. Nie ma informacji o wystgpowaniu w ro-
dzinie chorob psychicznych i neurologicznych.

Z wywiadu okotoporodowego wynika, ze pacjent po-
chodzi z ciazy drugiej i porodu drugiego. Przebieg ciazy
byt fizjologiczny, pordd odbyt si¢ drogami i sitami natury.
Masa ciata przy urodzeniu wynosita 3,5 kg. Z relacji matki
wynika, ze jako dziecko rozwijat si¢ prawidtowo. Zaczat
moéwié¢ w 1 r.z, chodzi¢ w wieku 1 roku i 3 miesigcy.
W III klasie szkoty podstawowej miat zabieg usunigcia trze-
ciego migdata, w 17 r.z operacjg stawu biodrowego z po-
wodu ztuszczenia glowy kosci udowej; innych operacji nie
miat. Powaznie nie chorowat. W wieku ok. 17 lat zaczat skar-
zy¢ sig na uczucie pieczenia i pobolewania konczyn dolnych.
Byt bardzo dobrym uczniem, nauka nie sprawiata mu kto-
potow. Po ukonczeniu szkoty podstawowej pacjent konty-
nuowat nauk¢ w Technikum Kolejowym, nastgpnie po zda-
niu matury podjat studia informatyczne w trybie zaocznym.

Przed zachorowaniem byt towarzyski, energiczny, miat
wielu kolegow, wiele zainteresowan. I rok studiow zaliczyt
bez probleméw. Na II roku studiow (2002 r.) nastgpita
zmiana zachowania pacjenta, ktory zaczat lekcewazy¢ obo-
wiazki szkolne, stat si¢ nerwowy, drazliwy, przestat uczesz-
czaé na zajgcia, zaczal naduzywac alkoholu. Jednak udato
mu si¢ uzyskac zaliczenie II roku. Na poczatku III roku
studiow przestat sobie radzi¢ z nauka, mial zaburzenia kon-
centracji i trudnosci z przyswajaniem nowego materiatu;
zrezygnowat z dalszych studiow. Nasilita si¢ drazliwos¢,
nerwowos¢, zaczal czgséciej pi¢ alkohol. W 2003 r. przeby?t
uraz gtowy w wypadku komunikacyjnym (jadac samocho-
dem uderzyt w stup). Nie ma dokumentacji medyczne;j,
poniewaz pacjent nie wyrazit zgody na pozostanie w szpi-
talu. Brak jednak informacji o utracie przytomnosci. Po wy-
padku wyzej wymienione zaburzenia zachowania znacz-
nie si¢ nasility.

W pazdzierniku 2005 r. pacjent zaginat. Po kilku dniach
zostatl odnaleziony w lesie w ztym stanie ogélnym, ze
znacznymi odmrozeniami obu stop. Nie pamigtal okolicz-
nosci ani okresu zaginigcia. Zostat przyjety do oddziatu
chirurgicznego. W CT dwufazowym glowy stwierdzono
znacznego stopnia rozlany i wieloogniskowy zanik koro-
wo-podkorowy mézgowia. Nie stwierdzono cech §wiezego
krwawienia $rodczaszkowego ani zmian ogniskowych. Kon-
sultant psychiatra rozpoznat otgpienie umiarkowane z zabu-
rzeniami $wiadomosci o typie zespolu zamroczeniowego.
Po leczeniu w oddziale chirurgicznym pacjent nie kontynuo-
watl leczenia, nie dbat o higieng. Matka zglosita si¢ z pa-
cjentem do psychiatry ambulatoryjnie, jednak zastosowane
leczenie (brak informacji jakie) nie przynosito poprawy.
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W marcu 2006 r. zostal przyjety do szpitala psychiatrycz-
nego w Warcie z powodu stale pogarszajacego si¢ stanu psy-
chicznego. Przy przyjeciu do szpitala wypowiadat urojenia
przesladowcze i ksobne, byt bezkrytyczny wobec swojego
stanu psychicznego, wykazywat znaczne deficyty funkcji
poznawczych. U pacjenta rozpoznano otgpienie z psychoza.
Zastosowano leczenie perazyna w dawce 100 mg/die. Pacjent
zostat wypisany do domu bez objawow wytworczych, poza
tym z nieznaczng poprawa stanu psychicznego. Matka pa-
cjenta twierdzita, ze w szpitalu i ok. | miesiaca po wypisie
u pacjenta wystgpowato moczenie nocne. Zaczat skarzy¢ sig
na zaburzenia widzenia, okresowo mial niewyrazna mowg.

W lutym 2007 r. pacjent zostal przyjety do CSK UM
w Lodzi, gdzie przebywat z kilku tygodniowa przerwa do
lipca 2007 r. Matka relacjonowata brak poprawy stanu psy-
chicznego syna po wyjsciu ze szpitala w Warcie. Byt draz-
liwy, bezczynny, bez zainteresowan, nie ogladal TV, nie
czytal, nie dbat o higieng. Matka miata trudnosci z porozu-
miewaniem sig z synem, jego wypowiedzi byty nielogiczne
(,,méwi od rzeczy”). Przy przyjgciu do szpitala pacjent byt
dysforyczny, drazliwy, skracajacy dystans, ze znacznymi
deficytami funkcji poznawczych, bezkrytyczny. Wypowiadat
urojenia absurdalnej tresci (dotyczace faktow z zycia wtas-
nego i rodziny np. twierdzil, Ze jest wysokiej rangi Zotnie-
rzem, ze shuzyt w Iraku, ze zna wielu stawnych i wplywo-
wych ludzi) oraz urojenia ksobne, luki pamigciowe wypetniat
konfabulacjami. W trakcie hospitalizacji przeprowadzono
u pacjenta szczegotowa diagnostyke w celu ustalenia przy-
czyny zespotu otgpiennego.

Wyniki badan. Badanie somatyczne: masa ciata 88 kg,
wzrost 183 cm. Sylwetka ciata pochylona, uogélnione za-
niki mig$niowe, chod drobnymi kroczkami, stopy obustron-
nie wydrazone, ze zmianami troficznymi po odmrozeniach;
owtlosienie typu megskiego. Poza tym w badaniu internis-
tycznym bez odchylen od stanu prawidtowego.

Konsultacja neurologiczna. Skarzyt sig na ostabienie le-
wej konczyny gornej i prawej konczyny dolnej oraz trud-
nosci w chodzeniu ze wzglgdu na bole stop, ktore nasilily sig
po odmrozeniu. W badaniu przedmiotowym stopy obustron-
nie wydrazone ze zmianami troficznymi po odmrozeniu,
ostabienie sity konczyn gornych, bez asymetrii odruchow
glebokich i zaburzen czucia, dodatni objaw Babinskiego po
stronie prawej. Podczas kolejnej konsultacji (3 miesiace
p6zniej), zgtosil dodatkowe skargi na zaburzenia rownowa-
gi i dretwienia w obrebie lewej konczyny gornej oraz bole
konezyn dolnych. W badaniu przedmiotowym dodatkowo
dyskretna dysmetria przy probach koordynacyjnych konczyn
gornych i konczyn dolnych. Chory nie ujawnial zaburzen
czucia powierzchniowego. Nie stwierdzono hipotonii migs-
ni, dysartrii, objawdéw opuszkowych, wyraznych objawow
mozdzkowych. Negowal bolesne skurcze migsni, zaburzenia
widzenia i stuchu, nietrzymanie moczu.

Przeprowadzono diagnostyke w kierunku boreliozy, kity
o.u.n., zakazenia wirusem HIV, awitaminoz (z niedoboru
witaminy B12 i kwasu foliowego) — uzyskano wyniki nega-
tywne. W badaniach laboratoryjnych (morfologia, bioche-
mia, ogbélne badanie moczu, poziom hormondéw tarczycy,
poziom prolaktyny, poziom jondw magnezu, zelaza, wapnia,
fosforu oraz poziom homocysteiny) — bez odchylen.

Badanie EEG z dn. 16.02.07: zapis nieprawidlowy z mier-
nego stopnia uogélnionymi zmianami o rozsianym charak-
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Rycina 1. Obraz T2 zalezny w ptaszczyznie osiowej w MRI.
Widoczne obszary demielinizacji w postaci nieregularnych ognisk
wysokiej intensywno$ci sygnatu wokét komér bocznych
Figure 1. T -weighted MRI scan in the axial plane. Demyelination
areas in the form of irregular foci of high signal intensity surrounding
the lateral ventricles can be seen.

terze nasilajacymi si¢ podczas hiperwentylacji. W EEG
z dn. 31.05.07, w poréownaniu z badaniem poprzednim
z dn. 16.02.07, pogorszenie zapisu, wzrost ilosci fal wolnych.

Badania obrazowe. W CT glowy z dn. 22.02.2007. Roz-
lane zmiany zanikowe tkanki nerwowej warstwy korowo-
-podkorowej obu potkul moézgu. Uklad komorowy sy-
metryczny o atroficznie poszerzonym $wietle. Zwapnienia
w splotach naczynidéwkowych komoér bocznych. Struktury
mozdzku bez zmian. W badaniu MRI gltowy z dn. 26.04.07.
W sekwencji FLAIR i obrazie T2 zaleznym widoczne jest
rozlane zwigkszenie intensywnos$ci sygnatu istoty biatej
ptatéw czotowych, ciemieniowych, potylicznych i skronio-
wych bez efektu wzmocnienia pokontrastowego. Cechy ko-
rowo-podkorowego zaniku mozgu. Nieznacznie, obustron-
nie zmieniony sygnat gatek bladych. Nie uwidoczniono
zmian ogniskowych w obrgbie mozgowia. Uktad komorowy
bez cech ucisku i przemieszczen. Obraz MRI odpowiadajacy
chorobie neurodegeneracyjne;j.

Badanie psychologiczne z dn. 13.04.07. MMSE (Mini-
Mental State Examination) 22 pkt/30; wynik skorygowany
MMSE, uwzgledniajacy wiek i wyksztatcenie, wynosi
8,348!. Ogolna sprawnos¢ intelektu na podstawie wynikow
skali WAIS R (skala inteligencji Wechslera dla doros-
tych) I.LI. =63 (I.1.st=75; I.L.wyk. = 47). Biorac pod uwagg
poziom funkcjonowania pacjenta (zgodnie z kryteriami
ICD-10) a takze skorygowany wynik MMSE u pacjenta
rozpoznano zespol otgpienny na poziomie umiarkowanym.

1 wynik skorygowany = wynik MMSE — [0,471 x (lata nauki
—12)+ 0,31 x (70 — wiek)]



240

llona Baleja-Stawicka, Ewa Kwiecinska, Iwona Kloszewska, Agnieszka Lugowska

Tablica. Wynik badania aktywno$ci enzymow lizosomalnych w leukocytach krwi (Zaktad Genetyki IPiN,

Warszawa).
Table. Lysosomal enzyme activities in blood leukocytes (Department of Genetics, IP&N, Warsaw).
Wynik aktywnosci Norma:
Enzym [nmol/mg biatka/godz] $rednia +SD [nmol/mg biatka/godz]
Enzyme Activity outcome Normal range:
[nmol/mg proteinlhr] ~ Mean SD [nmolimg proteinlhr]
Arylosulfataza A (w 37°C) _
Arylosulphatase A (in 37°C) 23 148+/-522
Arylosulfataza A (w 0°C)
Arylosulphatase A (in 0°C) 17 150+/-65,7
Beta-galaktozydaza 212 163+/-99
Beta-galactosydase
Beta-glukozoaminidaza catkowita
Total beta-glucosaminidase 736 746+/-241
w tym % termolabilnej formy A
in that % thermolabile form A 67% 54%+/-9%
Alpha-mannosydase 48 55 +/-31.4

Alfa-mannozydaza

Badanie okulistyczne: dno oka w granicach normy.

Badania genetyczne. Przeprowadzono badanie w kie-
runku choroby Huntingtona oraz w kierunku adrenoleuko-
dystrofii — wyniki negatywne. Badanie w kierunku leuko-
dystrofiii metachromatycznej — stwierdzono obnizenie
aktywnosci arylosulfatazy A w leukocytach krwi oraz ma-
sywne wydalanie sulfatydow w osadzie dobowej zbiorki
moczu, ktore tacznie z obrazem MRI i obrazem klinicznym
wskazuja jednoznacznie na rozpoznanie leukodystrofii me-
tachromatycznej. W prébce DNA od pacjenta zbadano obec-
no$¢ trzech najczesciej spotykanych mutacji genu ARSA
warunkujacych MLD: p.P426L, p.I1179S oraz c.459+1G>A.
Analizg przeprowadzono za pomocg PCR-RFLP wg wczes-
niej opisanych metod [6]. U pacjenta stwierdzono obecno$é
mutacji p.I1798S na jednym allelu i innej, niz badane, muta-
¢ji na drugim allelu genu ARSA.

Skierowano pacjenta do Poradni Neurologicznej celem
przeprowadzenia diagnostyki w kierunku neuropatii obwo-
dowej. Obecne pacjent przyjmuje nastepujace leki: karba-
mazeping retard 900 mg/die, haloperidol 3 mg/die, hydrok-
syzyng 150 mg/die, gabapenting 800 mg/die. Poczatkowo
chory przyjmowat donepezil i memantyng, ktore odstawio-
no po zmianie rozpoznania. Wiaczono gabapentyng z po-
wodu bolu neuropatycznego konczyn dolnych — skargi na
bole konczyn dolnych zmniejszyty sig. Utrzymuje sig po-
prawa w zakresie objawow psychotycznych.

KOMENTARZ

Przedstawiony przypadek leukodystrofii metachroma-
tycznej jest przyktadem trudnosci rozpoznania tej choroby,
szczegoblnie jesli nie ma wyraznych objawow neurologicz-
nych. U pacjenta pierwszymi objawami rozpoczynajacej si¢
choroby byly piekace bdle konczyn dolnych, ktore pojawi-
ly si¢ w 17 roku zycia. Mogly to by¢ symptomy rozpoczy-
najacej si¢ neuropatii obwodowej czgsto wystgpujacej w tej
jednostce chorobowej. Ponadto, nalezy zauwazy¢, ze pa-
cjent ma charakterystyczne dla leukodystrofii stopy obu-
stronnie wydrazone. Chory przebywajac w CSK UM byt
poddawany konsultacjom neurologicznym, podczas ktorych

stwierdzono dyskretne ale postgpujace zmiany w obrazie
neurologicznym (dysmetria odruchow, dodatkowe skargi na
zaburzenia rownowagi, pogorszenie zapisu w EEG). Swiad-
czy to o powoli postepujacym procesie chorobowym.

Pierwsze zaburzenia psychiczne pojawity si¢ w 22 r.z.
pacjenta pod postacia zaburzen zachowania i stopniowe-
go poglebiania si¢ zaburzen poznawczych prowadzacych
w ciagu ok. 2 lat do zespolu otgpiennego na poziomie
umiarkowanym. Z tego powodu chory przerwat nauk¢ na
uczelni wyzszej. Miat coraz wigksze problemy z funkcjo-
nowaniem spolecznym i rodzinnym. Ponadto, 2 lata temu
u pacjenta dodatkowo rozpoznano organiczne zaburzenia
urojeniowe, ktore w istotny sposob wptynety na ogranicze-
nie jego samodzielnos$ci i spowodowaty konieczno$¢ opie-
ki ze strony rodziny.

Poczatkowo podejrzewano zatrucie egzogenne np. tlen-
kiem wegla (pacjent zaginat na kilka dni w lesie), ktore
moglo doprowadzi¢ do organicznego uszkodzenia mozgu
i by¢ przyczyna otgpienia. Jednak wywiad wskazuje, ze za-
burzenia funkcji poznawczych zaczely sig znaczenie wezes-
niej (co najmniej dwa lata) i byty raczej przyczyna zaginig-
cia pacjenta niz skutkiem ewentualnego zatrucia.

Podejrzewano rowniez chorobg Huntingtona (mimo ne-
gatywnego wywiadu rodzinnego oraz braku ruchoéw plasa-
wiczych charakterystycznych dla choroby), w ktorej obja-
wami moga by¢ postgpujace otepienie lub inne zaburzenia
psychiczne. Przeprowadzone badanie genetyczne nie po-
twierdzito takiego rozpoznania.

Pacjent byt takze diagnozowany w kierunku adrenoleu-
kodystrofii sprzgzonej z chromosomem X (X-ALD), ponie-
waz znane sa przypadki tej choroby w wieku mtodzienczym
i dorostym przejawiajace si¢ otgpieniem. Jednak w prawie
wszystkich przypadkach wystgpuje hipogonadyzm, ktoérego
u pacjenta nie stwierdzono. X-ALD wykluczono na pod-
stawie wynikow badania poziomu bardzo dtugotancucho-
wych kwasow tluszczowych (VLCFA). W adrenoleukody-
strfii stwierdza si¢ podwyzszony poziom VLCFA w osoczu
—u pacjenta poziom VLCFA jest w normie.

Ostatecznie na podstawie obrazu MRI (rozlana demielini-
zacja), potwierdzenia obnizenia aktywnosci ARSA w leuko-
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cytach i obrazu klinicznego postawiono rozpoznanie postaci
p6znej leukodystrofii metachromatyczne;.

Z literatury wynika, Ze otgpienie i zaburzenia zachowa-
nia a takze zaburzenia psychotyczne moga by¢ pierwszymi
objawami postaci poznej leukodystrofii metachromatycz-
nej. Cengiz 1 wsp. [7] przedstawili w swoim badaniu przy-
padek trzech siéstr chorych na posta¢ p6zna leukodystrofii
metachromatycznej, z ktorych dwie poczatkowo mialy roz-
poznana schizofreni¢. Wg Hyde’a 1 wsp. [8] u ok. 53% pa-
cjentow z MLD wystgpuja objawy psychotyczne i czgsto sa
pierwsza manifestacja choroby. Z kolei Hageman i wsp. [3]
uwazaja, ze zaburzenia psychotyczne w tej grupie pacjen-
tow wystgpuje rzadziej niz si¢ powszechnie sadzi. W grupie
13 pacjentow z potwierdzong leukodystrofia metachroma-
tycznag tylko jeden pacjent mial zaburzenia psychotyczne.
Najczgstszymi objawami byly ataksja i zaburzenia zacho-
wania. U przedstawianego pacjenta, w obrazie klinicznym
dominuje komponenta psychotyczna, co znajduje rowniez
potwierdzenie w molekularnym podlozu choroby. Opisy-
wany przez nas pacjent jest ztozona heterozygota dla muta-
cji p.I179S i drugiej nieznanej. Z piSmiennictwa wiadomo,
ze chorzy na MLD bedacy heterozygotami dla mutacji
p.I1179S zawsze charakteryzuja si¢ specyficznym przebie-
giem choroby i dominacja zaburzen psychotycznych nad
neurologicznymi w obrazie klinicznym. Po raz pierwszy
opisata to Tylki-Szymanska i wsp. u trojga pacjentow z poz-
nomtodziencza postacia MLD [9], a nastgpnie wptyw mu-
tacji p.I11798S na przebieg choroby zostal réwniez potwier-
dzony przez Baumann [4], Lugowska [6] i Rauschke [10].

Poczatkowymi objawami leukodystrofii moze by¢ row-
niez obnizenie funkcji poznawczych prowadzace do otgpie-
nia. W 2002 roku opisano przypadek 36-letniej kobiety
[11], przyjetej do szpitala z powodu narastajacych zaburzen
pamigcei, orientacji przestrzennej oraz zaburzen zachowa-
nia. Nie stwierdzono zadnych nieprawidlowosci w badaniu
neurologicznym 1 internistycznym. Na podstawie obrazu
klinicznego pacjentce rozpoznano czotowy zespot otgpien-
ny. Po przeprowadzeniu dalszej diagnostyki (MRI, ozna-
czanie ARSA w leukocytach krwi) postawiono rozpozna-
nie leukodystrofii metachromatyczne;j.

W podsumowaniu mozna stwierdzi¢, ze leukodystrofig
metachromatyczna nalezy uwzglednia¢ w diagnostyce roz-
nicowej otgpienia a takze zaburzen psychotycznych nie-
jasnego pochodzenia u mtodych dorostych. Dzigki wspot-
czesnym technikom neuroobrazowania (MRI) i mozliwosci
badania aktywnosci enzymow lizosomalnych jest mozliwe
szybkie rozpoznanie tej choroby. Jednak do tej pory lecze-
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nie przyczynowe nie jest znane. U pacjenta zastosowano
leczenie objawowe. Wlaczono neuroleptyk, ktory skutecz-
nie kontroluje objawy psychotyczne oraz gabapentyng tago-
dzaca bole neuropatyczne.
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