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Streszczenie

Abstract

Wprowadzenie: Diagnoza réznicowa wariantu behawioralnego otepienia czotowo-skroniowego stanowi wyzwanie dla
neurologow i psychiatrow. Niektore zaburzenia zachowania, przyktadowo apatia, wystepuja bowiem zaréwno w tej chorobie,
jak i w schorzeniach psychicznych, a wiec nie sa swoiste. Cel: Praca ma na celu przedstawienie diagnostyki réznicowej
otepienia czotowo-skroniowego i zaburzen psychicznych. Oméwienie: Zaburzenia zachowania obecne w wariancie
behawioralnym otepienia czotowo-skroniowego pojawiaja si¢ tez w schorzeniach psychiatrycznych. Objawy psychotyczne,
apatia i nieadekwatne zachowania sg typowe dla schizofrenii, a zaburzenia uwagi oraz impulsywnos¢ - dla rozpoznania
zaburzen uwagi z nadpobudliwos$cia. Zachowania powtarzane wystepuja w spektrum zaburzen obsesyjno-kompulsywnych.
Rozhamowanie obserwuje si¢ w manii w przebiegu choroby afektywnej dwubiegunowej. Wszystkie wymienione rozpoznania
psychiatryczne musza zosta¢ uwzglednione w diagnostyce réznicowej wariantu behawioralnego otepienia czotowo-
-skroniowego. W schorzeniu tym stwierdza si¢ zaburzenia jezykowe i wigksze nasilenie trudno$ci w zakresie funkeji
wykonawczych i poznania spolecznego. Obecnos¢ objawdw neurologicznych - w postaci zaburzen gatkoruchowych, objawéw
dysfunkcji gérnego/dolnego neuronu ruchowego czy bradykinezji - moze znaczaco ulatwi¢ diagnoze. W badaniach
kontrolnych odnotowuje sie spadek sprawnosci funkcjonalnej. Wnioski: Diagnostyka réznicowa wymaga integracji danych
behawioralnych i oceny neuropsychologicznej z wynikami badania neurologicznego i badan neuroobrazowych.
W przypadkach watpliwych, przy negatywnych wynikach badania genetycznego, tylko dlugoterminowa obserwacja moze
pozwoli¢ na potwierdzenie rozpoznania wariantu behawioralnego otepienia czolowo-skroniowego lub zespolu fenokopii
otepienia czolowo-skroniowego.

Slowa kluczowe: ote¢pienie czolowo-skroniowe, schizofrenia, funkcje wykonawcze, zachowanie, choroba afektywna
dwubiegunowa

Introduction: Differential diagnosis of behavioural variant frontotemporal dementia remains a challenge for neurologists
and psychiatrists as some behavioural symptoms of this illness and psychiatric disorders, such as apathy, are not specific.
Aim: The paper aims at presenting the differential diagnosis of behavioural variant frontotemporal dementia and primary
psychiatric disorders. Discussion: Behavioural symptoms of behavioural variant frontotemporal dementia overlap with
symptoms typical for primary psychiatric disorders. Psychotic symptoms, apathy and inappropriate behaviour are prominent
in schizophrenia. Repetitive behaviours are typical for obsessive-compulsive disorders. Inattention and impulsivity are
common in attention deficit and hyperactivity disorder. Disinhibition is typical of mania in the context of bipolar disorder.
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Thus, all these psychiatric diagnoses need to be considered in the differential diagnosis of behavioural variant frontotemporal
dementia. This condition is associated with language deficits and more widespread executive and social cognition deficits.

Also, the presence of neurological symptoms, such as oculomotor dysfunction, upper/lower motor neuron dysfunction or
bradykinesia, may facilitate the diagnosis. Functional decline is observed during follow-up in behavioural variant
frontotemporal dementia, but not in phenocopy syndrome. Conclusions: Differential diagnosis requires integration of
behavioural and neuropsychological data with the results of neurological assessment and neuroimaging work-up.
In ambiguous cases, if genetic testing is negative, only longitudinal observation can confirm the diagnosis of behavioural
variant frontotemporal dementia or phenocopy syndrome.

Keywords: frontotemporal dementia, schizophrenia, executive functions, behavior, bipolar disorder

WPROWADZENIE

wyrodnienie czotowo-skroniowe (frontotempo-

ral lobar degeneration, FTLD) to bardzo rzadko

wystepujaca, heterogenna pod wzgledem kli-
nicznym, patologicznym i genetycznym grupa zaburzen,
w ktdrych proces chorobowy obejmuje w réznym stop-
niu platy czotowe i/lub skroniowe mdzgu. Otepienie czo-
towo-skroniowe (frontotemporal dementia, FTD), bedace
czescig spektrum FTLD, jest drugg po chorobie Alzheimera
(Alzheimer’s disease, AD) przyczyng otepienia o wczesnym
poczatku, czyli ujawniajacego sie przed 65. rokiem zycia
(Piguet et al., 2011). Wystepowanie FTLD szacuje si¢ na
1,6-4,1/100 tysiecy osdb, z czego 50-70% stanowi bvFTD
(Barczak, 2018). W zaleznosci od dominujacego profilu
objawow klinicznych w ramach FTLD wyodrebnia sie dwa
warianty jezykowe oraz wariant behawioralny - z dominu-
jacymi zaburzeniami zachowania (behavioural variant fron-
totemporal dementia, bvFTD). Do spektrum klinicznego
FTLD mozna zaliczy¢ réwniez zespoly z dominujacymi
objawami ruchowymi: zespot korowo-podstawny (cortico-
basal syndrome, CBS), postepujace porazenie ponadjadrowe
(progressive supranuclear palsy, PSP) czy chorobe neuronu
ruchowego ze wspolistniejacymi objawami FTD (fronto-
temporal dementia with motor neuron disease, FTD-MND;
amyotrophic lateral sclerosis — frontotemporal spectrum
disorder, ALS-FTSD) (Strong et al., 2017).
Celem pracy jest prezentacja obrazu klinicznego bvFTD
oraz problemoéw diagnostyki réznicowej bvFTD w obre-
bie schorzen psychiatrycznych, ze szczegdlnym uwzgled-
nieniem specyfiki zaburzen zachowania, profilu neuro-
psychologicznego i zmian w badaniach neuroobrazowych.
Z uwagi na mozliwo$¢ wystepowania w bvFTD izolowa-
nych zaburzen zachowania, poczatkowo bez zaburzen
poznawczych czy ruchowych, pacjenci nierzadko pozo-
staja przez dlugi czas niezdiagnozowani. Mimo ze w bvFTD
czesto juz od poczatku choroby zaburzeniom zachowania
towarzyszy deficyt wykonawczy, jest to zarazem jedyny
zespol otepienny, ktéry moze zostac rozpoznany u osoby
z wybiorczymi zaburzeniami zachowania i zmianami oso-
bowosciowymi bez pogorszenia funkcji poznawczych
(Rascovsky et al., 2011).
W niniejszej pracy pominieto cato$ciowa charakterystyke
zaburzen zachowania w wariantach jezykowych FTLD,
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gdyz pojawiaja si¢ one zazwyczaj pdzniej w toku choroby
i maja tagodniejszy przebieg. Wylacznie w przypadku
chorych z mutacja MAPT mogg by¢ jednym z gtéwnych
objawow i wspolwystepowac z deficytem semantycznym
(Snowden et al., 2015).

OBRAZ KLINICZNY bvFTD

Pacjenci z bvFTD rzadko sami zglaszaja si¢ do lekarza,
nie maja bowiem wgladu w swoje zaburzenia. Poczatkowo
objawy poznawcze nie s3 dominujace, a zmiany w zacho-
waniu czesto staja sie¢ powodem wizyty u psychiatry, psy-
choterapeuty lub seksuologa, zazwyczaj inicjowanej przez
rodzine chorego. Lamanie prawa, nieprzestrzeganie zasad
bezpieczenstwa, naruszanie przepiséw ruchu drogowego
i inne dzialania stanowigce zagrozenie dla otoczenia row-
niez sg czeste. Poza problemami spolecznymi pacjenci
z bvFTD maja znaczne trudnosci z planowaniem, mysle-
niem i kontrolg zachowania. Nieradzenie sobie ze ztozo-
nymi czynno$ciami przewaznie przypisywane jest przez
otoczenie otepieniu alzheimerowskiemu lub stresowi
(Woollacott i Rohrer, 2016). U pacjentéw z bvFTD czeste
sa takze odhamowanie, niestosowne komentarze i zachowa-
nia, infantylne poczucie humoru i zarty. Niektorzy staja sie
apatyczni, abuliczni, aspontaniczni w wypowiedziach,
inercyjni. Ucigzliwe dla otoczenia s zaniedbanie higie-
niczne, zbieractwo czy skapstwo (Barczak, 2018).

Obraz kliniczny w duzym stopniu zalezy od lokaliza-
¢ji zmian w moézgu. Dominujace zaburzenia planowa-
nia i myslenia s charakterystyczne dla dysfunkeji cze-
$ci grzbietowo-bocznych okolic przedczotowych, zmiany
osobowosci, zaburzenia zachowania, rozhamowanie
(disinhibited syndrome) — dla dysfunkcji czesci przypod-
stawnych i nadoczodolowych platéow czolowych i plata
skroniowego, a wycofanie i apatia (apathetic syndrome) -
dla uszkodzenia struktur przy$rodkowych okolic przed-
czotowych mézgu. Wraz z postepem choroby nasilaja sie
i uogdlniaja wszystkie deficyty, co utrudnia diagnoze roz-
nicowa (Harciarek et al., 2017).

Przedkliniczne stadium bvFTD, z powodu braku ewi-
dentnych cech otepienia, zazwyczaj objawia si¢ zmianami
w zachowaniu, ktdre czgsto przypisywane sg innym czyn-
nikom, zwykle reaktywnym lub psychicznym. Pacjenci
trafiajg do specjalisty, kiedy powyzsze trudnosci staja sie
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bardzo niepokojace lub ucigzliwe dla otoczenia albo zagra-
zaja bezpieczenstwu chorego i calej rodziny. W poszuki-
waniu najwczesniejszych objawow bvFTD nalezy zwraca¢
uwage na zmiany osobowosci dostrzegane przez bada-
nego, jego otoczenie czy klinicyste, ktore pojawity si¢ przed
50. rokiem Zzycia i trwajg co najmniej 6 miesiecy. Moga sie
one manifestowa¢ w postaci obnizenia motywacji, zabu-
rzen afektu i kontroli impulséw, nieadekwatnych zachowan
w sytuacjach spofecznych, nieprawidlowosci spostrzegania
i my$lenia (urojenia, omamy). Powyzsze objawy powinny
powodowa¢ zaklocenia w interakcjach personalnych lub
w zyciu zawodowym, ale pacjent powinien zachowa¢ samo-
dzielno$¢ w codziennym funkcjonowaniu. Konieczne jest
oczywiscie wykluczenie innych przyczyn zmiany zachowania
(Barczak, 2018).

KRYTERIA DIAGNOSTYCZNE bvFTD

Aktualne kryteria diagnostyczne bvFTD zostaly opraco-
wane przez zespOl ekspertow Frontotemporal Dementia
Consortium (FTDC) w roku 2011 (Rascovsky et al., 2011)
(zob. tab. 1). Wyrdzniono trzy poziomy rozpoznania: moz-
liwe, prawdopodobne i pewne. Pie¢ sposrdd szesciu cech
klinicznych bvFTD dotyczy specyfiki zaburzen zachowa-
nia, a tylko jedna — niekonieczna do rozpoznania - profilu
neuropsychologicznego. Zgodnie z DSM-5 (Galecki et al.,
2018), w przeciwienstwie do powyzszych kryteriow, roz-
poznanie mozliwego, mniej lub bardziej nasilonego, zabu-
rzenia neuropoznawczego w przebiegu bvFTD wymaga
obecnosci zaburzen poznania spolecznego (social cogni-
tion; rozumienie swoich i czyich§ stanéw emocjonalnych)
i/lub specyficznego profilu neuropsychologicznego, defi-
niowanego analogicznie jak w kryteriach FTDC. Dodat-
kowo, aby spelni¢ kryteria rozpoznania mozliwego bvFTD
wedlug DSM-5, niezbedna jest obecno$¢ co najmniej trzech
typowych dla FTD zaburzen zachowania. Kryteria DSM-5
w porownaniu z kryteriami FTDC kladg wiekszy nacisk
na oceneg neuropsychologiczng i uznaja obecnos$¢ mutacji
patogennej typowej dla FTD za potwierdzenie rozpozna-
nia prawdopodobnego, podczas gdy zgodnie z kryteriami
FTDC mutacja potwierdza pewne rozpoznanie choroby.
Z uwagi na fakt, iz poczatkowo w bvFTD deficyt poznaw-
czy nie musi towarzyszy¢ zaburzeniom poznawczym, kry-
teria DSM-5 nie bedg najprawdopodobniej sprzyja¢ czest-
szemu uwzglednianiu bvFTD w diagnostyce roznicowej
u pacjentéw z izolowanymi zaburzeniami zachowania
(Lanata i Miller, 2016).

Weryfikacja aktualnych kryteriéw rozpoznawania bvFTD
potwierdzita ich wysoka czulo$é (95%) i swoistos¢ (82%).
Falszywie pozytywne rozpoznania sg rzadkie, ale moga
dotyczy¢ pacjentéw z AD o wezesnym poczatku (Harris
et al., 2013). Wykazano réwniez do$¢ wysoka zbieznos¢
ocen klinicystow odnosnie do obecnosci poszczegolnych
objawow, przy czym najnizsza (umiarkowana) zgodnos¢
stwierdzono w przypadku apatii i profilu neuropsycholo-
gicznego (Lamarre ef al., 2013).
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Inne typowe dla bvFTD objawy, nieujete w aktualnych
kryteriach rozpoznawania, to: brak wgladu (krytycyzmu
wzgledem objawdw), zaburzone poznanie spoleczne (pro-
blem w adekwatnym odbiorze bodzZcéw o znaczeniu spo-
tecznym i emocjonalnym, bledne rozpoznawanie emocji,
brak rozumienia wplywu wlasnego zachowania na inne
osoby), zmieniona wrazliwos¢ na bodzce bdlowe (nad-
mierne odczuwanie stabych bodzcow lub brak odczu-
wania silnych, hipochondria, skupianie si¢ na drobnych
dolegliwo$ciach fizycznych), zmieniona tolerancja na
temperature (zaktadanie cieplej odziezy w temperaturze
pokojowej, okrywanie si¢ kocem), wystepowanie objawow
psychotycznych - urojen (somatycznych lub paranoidal-
nych) i omamoéw (wzrokowych i dotykowych) (Woollacott
i Rohrer, 2016).

ZROZNICOWANIE OBRAZU
KLINICZNEGO bvFTD W ZALEZNOSCI
ODTYPU MUTACJI GENETYCZNEJ

Ponad potowa przypadkéw FTD ma charakter sporadyczny,
ale do 40% pacjentéw ma pozytywny wywiad rodzinny
w kierunku wystepowania otepienia, chordb psychicznych
czy zaburzen ruchowych. U 10% chorych wystepuje auto-
somalny dominujacy wzorzec dziedziczenia (Olney et al.,
2017). Zidentyfikowano wiele genéw, ktorych mutacje s3
zwigzane z wystgpieniem FTD (np. MAPT, PGRN, VCP,
CHMP2B, TARDBP, FUS, C9orf72). Do najczestszych,
wyjasniajacych okoto 80% zachorowan wsréd rodzinnych
przypadkow FTD, nalezg geny MAPT, PGRN i C9orf72.
Poréwnanie obrazu klinicznego FTD u 0s6b z trzema
najczestszymi mutacjami genetycznymi przedstawiono
w tab. 2. U pacjentdw obcigzonych mutacjg genetyczng bar-
dzo czgsto zaburzeniom zachowania towarzysza zaburze-
nia jezykowe (MAPT, GRN), psychotyczne (C90rf72) lub
ruchowe (C90rf72, GRN, MAPT) (Lanata i Miller, 2016;
Snowden et al., 2015). Stad tez dane prezentowane w tabeli
dotycza nie tylko typowej prezentacji bvFTD z izolowanymi
zaburzeniami zachowania, ale rowniez chorych ze spek-
trum afazji pierwotnej postepujacej i ALS-FTSD.
Bezwzglednym wskazaniem do wykonania badania gene-
tycznego u pacjenta z bvFTD jest stwierdzenie w wywia-
dzie rodzinnym dwoch lub wiecej przypadkéw otepien
o wczesnym poczatku w dwoch réznych pokoleniach.
Warto jednak rozwazy¢ badanie réwniez wtedy, kiedy
otepienie o wczesnym poczatku, chorobe neuronu rucho-
wego albo zaburzenia psychotyczne stwierdzono u jednego
krewnego pierwszego stopnia (Ducharme et al., 2020).

bvFTD W BADANIACH
NEUROOBRAZOWYCH

Badania neuroobrazowe znalazly swoje miejsce w kryte-
riach diagnostycznych bvFTD. Zaniki w okolicach czoto-
wych lub przednich okolicach skroniowych w badaniu rezo-
nansu magnetycznego (magnetic resonance imaging, MRI)
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I. Choroba neurozwyrodnieniowa
Aby zostaty spetnione kryteria bvFTD, musza wystapic nastepujace objawy:

A. postepujace pogorszenie zachowania i/lub funkgji poznawczych — stwierdzone na podstawie obserwaji lub wywiadu od informatora

1. Mozliwe bvFTD
i nawracajacy, nie moga pojawiac sie incydentalnie.
A.1. niewtasciwe zachowanie w sytuacjach spotecznych

A.2. utrata dobrych manier lub zachowanie niestosowne
A.3.impulsywne, pochopne lub bezmyslne zachowania

B.1. apatia
B.2. inercja

(.1. ostabiona reakcja na potrzeby i uczucia innych ludzi

D.1. powtarzajace sie proste ruchy
D.2. zachowania ztozone, kompulsywne lub rytualistyczne
D.3. stereotypie w mowie

E.1. zmienione upodobania zywieniowe

E.3. wktadanie do ust lub jedzenie rzeczy niejadalnych

wystapienie wszystkich ponizszych (F1-F.3):
F.1. deficyty w zadaniach oceniajacych funkcje wykonawcze
F.2. wzglednie dobrze zachowana pamiec epizodyczna
F.3. wzglednie dobrze zachowane funkcje wzrokowo-przestrzenne

Kryteria s3 spetnione pod warunkiem obecnosci trzech sposrdd ponizszych objawéw behawioralnych/poznawczych (A-F). Objawy musza miec charakter trwaty

A. Wezesne* rozhamowanie w zakresie zachowania; konieczna jest obecnos¢ przynajmniej jednego z ponizszych (A.1-A.3):

B. Wezesna apatia lub inercja; konieczne jest wystapienie przynajmniej jednego z ponizszych (B.1-B.2):

(. Wczesna utrata wspétczucia lub empatii; konieczne jest wystapienie przynajmniej jednego z ponizszych (C.1-C.2):

(.2. zmniejszone zainteresowanie otoczeniem spotecznym, powiazaniami (relacjami) lub mniejsza serdecznos¢ w kontaktach z ludzmi
D. Wezesne zachowania perseweracyjne, stereotypowe lub kompulsywne/rytualne; konieczna jest obecnos¢ przynajmniej jednego z ponizszych (D.1-D.3):

E. Hiperoralno$¢ lub zmiany nawykéw zywieniowych; konieczna jest obecno$¢ przynajmniej jednego z ponizszych (E.1-E.3):
E.2. napady zarfocznosci, zwiekszone spozycie alkoholu lub papierosow

F. Profil neuropsychologiczny — deficyty funkcji wykonawczych przy stosunkowo dobrze zachowanych funkcjach wzrokowo-przestrzennych i pamiedi; konieczne jest

Il Prawdopodobne bvFTD
Wszystkie kryteria (A—C) musza zostac spetnione:
A. spetnione kryteria mozliwego bvFTD

Activities Questionnaire (FAQ)

B. znaczace pogorszenie funkgjonowania — potwierdzone przez opiekuna lub wynikiem skali klinicznej, lub wynikami Clinical Dementia Rating (CDR) albo Functional

C. Wyniki neuroobrazowania zgodne z bvFTD [jedno z ponizszych (C1-C2) jest konieczne]:
C.1. zanik ptatéw czotowych i/lub przedniej czedci pfatow skroniowych w MRI lub CT
C.2. profil hipoperfuzji w SPECT lub hipometabolizmu w PET wskazujacy na dominujace zmiany w ptatach czotowych i/lub przedniej czesci ptatéw skroniowych

IV. Wariant behawioralny FTD z potwierdzona patologig FTLD

(. stwierdzenie znanej patogennej mutacji

Aby spetnione zostaty kryteria rozpoznania, musza wystapic kryterium A i kryteria B lub C:
A. spetnione kryteria rozpoznania mozliwego lub prawdopodobnego bvFTD
B. wynik badania histopatologicznego (biopsja lub badanie post mortem) potwierdzajacy obecnos¢ patologii FTLD

V. Kryteria wykluczajace bvFTD
bvFTD:

B. zaburzenia zachowania lepiej wyjasnia diagnoza psychiatryczna

Aby zdiagnozowac bvFTD, kryteria A i B musza by¢ ujemne. Kryterium C moze by¢ dodatnie przy rozpoznaniu mozliwego bvFTD, ale musi by¢ ujemne dla prawdopodobnego

A. wystepujace zaburzenia lepiej ttumaczy inny proces neurozwyrodnieniowy

C. stwierdzono obecnos¢ biomarkerdw wskazujacych na AD lub inny proces neurodegeneracyjny

* Jako wczesne opisuje sie objawy, ktdre wystapity w trzech pierwszych latach trwania choroby.

Tab. 1. Kryteria rozpoznania bvFTD (Rascovsky et al., 2011)

albo tomografii komputerowej (computed tomography, CT)
czy hipoperfuzja ptatéw czolowych lub skroniowych
w tomografii emisyjnej pojedynczego fotonu i pozytonowej
tomografii emisyjnej (positron emission tomography - sin-
gle-photon emission computed tomography, PET/SPECT)
zmieniajg stopien pewnosci co do rozpoznania choroby -
z mozliwego na prawdopodobne bvFTD (Rascovsky et al.,
2011).

W ocenie neuroobrazowej zaleca si¢ przede wszyst-
kim MRI w sekwencjach T1 i FLAIR, ze szczegdl-
nym uwzglednieniem analizy przekrojow wiencowych
(coronal). CT mozna wykorzysta¢ tylko w przypadku
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przeciwwskazan do wykonania MRI lub niedostepnosci
MRI. Badanie PET z zastosowaniem “FDG (fludeoxyglu-
cose) (FDG-PET) jest zalecane w przypadkach watpliwych,
gdy w badaniu strukturalnym nie stwierdza si¢ jedno-
znacznych zanikéw. Badanie SPECT rekomenduje si¢ jedy-
nie w razie niedostepno$ci PET. Obnizenie perfuzji moze
wyprzedza¢ zaniki korowe istoty szarej widoczne w bada-
niach morfologicznych.

U 66% pacjentéw z pewnym rozpoznaniem bvFTD
(potwierdzonym w badaniu genetycznym) nie stwierdza si¢
charakterystycznego wzorca zanikow czotowo-skroniowych
w MR, z kolei falszywie pozytywne wyniki FDG-PET czesto
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MAPT GRN (9orf72
Wiek zachorowania [lata] 48+10 61+9 58+8
$redni czas trwania choroby | 9+6 7%3 Bardzo zréznicowany
[lata]
Objawy psychotyczne Nie Rzadko Stosunkowo czesto:
- urojenia
- omamy wzrokowe/stuchowe
- dziwaczne zachowania
Obecnos¢ objawéw ALS Nie Nie Motzliwa (u 1/3 chorych)
Dominujace zaburzenia Rozhamowanie, rytuaty, stereotypie Apatia Apatia
zachowania
Rozhamowanie > apatia Bardzo czesto Rzadko Bardzo rzadko
Apatia > rozhamowanie Nigdy (zesto Bardzo czesto
Zachowania perseweracyjne, | Zawsze obecne (zesto (zesto
obsesyjno-kompulsywne . - -
Gtéwnie ztozone rytuaty, perseweracje w mowie
Zmiana nawykow lawsze Bardzo czesto Stosunkowo rzadko
zywieniowych
Brak serdecznosci (zesto (zesto Rzadko
w kontakcie z klinicysta
Echolalia Rzadko Czesto Rzadko
Anomia lawsze (zesto (zesto
Zaburzenia semantyczne Zawsze Rzadko (zesto
Zaburzenia odroczonego (zesto Rzadko Rzadko
odtwarzania
Apraksja Rzadko (zesto Rzadko
Btedy wykonawcze Rzadko Bardzo czesto (zesto
w prébach rysunkowych
Progresja zaburzen Szybkie pogorszenie nazywania Progresja zaburzer uwagi i pamieci Powolna progresja zaburzer poznawczych
poznawczych konfrontacyjnego

Wzorzec w badaniu MRI Symetryczny zanik przednio-$rodkowej
czesci pfata skroniowego; zanik

skroniowy > czotowy

Asymetryczny zanik ptata czofowego,
dolnej czesci ptata skroniowego i ptata
ciemieniowego; zanik czotowy >
skroniowy

Symetryczny zanik ptata czotowego; czesto
rowniez: fagodniejszy zanik przedniej czesci
ptata skroniowego i ptata ciemieniowego;
rzadko: fagodny zanik mézdzku i wzgérza

Najczestsze podtoze FTLD-tau

neuropatologiczne

TDP-43 typu A lub B

Inaczace zrdznicowanie: gtéwnie TDP-43 typu
Alub B, MND

Tab. 2 Profile kliniczne charakterystyczne dla trzech najczestszych mutacji genetycznych w FTLD (na podstawie: Lanata i Miller, 2016;

Snowden et al., 2015)

wystepuja u chorych z diagnozg psychiatryczng (Vijverberg
et al., 2016). Kiedy jedynym odchyleniem w badaniach neu-
roobrazowych jest hipometabolizm w FDG-PET, zaleca si¢
rozwazenie etiologii psychiatrycznej (Meeter et al., 2017)
i dalszg obserwacje, gdyz zmiany w obrazowaniu molekular-
nym moga poprzedza¢ zanik mézgowia $wiadczacy o etiolo-
gii neurozwyrodnieniowej.

W badaniu strukturalnym MRI u 0s6b z bvFTD czesto
mozna zaobserwowac zaniki w platach czotowych mézgu,
przewaznie symetryczne, niekiedy z asymetrig na nieko-
rzy$¢ prawej strony. Zaniki stwierdza sie takze w struk-
turach uktadu limbicznego, w platach skroniowych
w hipokampie i zakrecie przyhipokampowym. U pacjen-
tow z dominujacg apatig (apathetic syndrome) obser-
wuje si¢ zanik powierzchni grzbietowo-bocznej i przy-
srodkowej plata czotowego, a u chorych z dominujacym
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rozhamowaniem (disinhibited syndrome) — zanik okolicy
nadoczodotowej i ptata skroniowego.

Bardzo obiecujacym biomarkerem we wczesnej diagnos-
tyce bvFTD jest wzorzec uszkodzenia istoty bialej w obra-
zowaniu tensora dyfuzji (diffusion tensor imaging, DTI),
podobny u wszystkich pacjentéw z FTD. Wzorzec ten obej-
muje przednig czes¢ spoidia wielkiego, zakret obreczy obu-
stronnie i jego cze$¢ zstepujacy oraz drogi peczka haczyko-
watego. U chorych z FTD zaburzenia integralno$ci istoty
bialej obrazowane za pomocg DTI sa wczeéniejsze od zani-
kow istoty szarej. Moga wiec okaza¢ si¢ przydatne w wykry-
waniu zmian jeszcze przed wystgpieniem objawow, a takze
w pozniejszym monitorowaniu efektow farmakoterapii.

U nosicieli mutacji genu C9orf72 w wigkszoséci badan neu-
roobrazowych obserwuje si¢ zanik zaréwno okolic czoto-
wych, skroniowych i wyspy, jak i okolic ciemieniowych,
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potylicy i okolic podkorowych, a nawet moézdzku
(Yokoyama i Rosen, 2012). Ten rozsiany wzorzec zanikow,
znacznie rzadziej spotykany w innych postaciach genetycz-
nych czy postaci sporadycznej FTD, moze by¢ cecha cha-
rakterystyczng ekspansji C9orf72. Istniejg rowniez donie-
sienia, zgodnie z ktérymi u pacjentéow z ta mutacja nie
odnotowuje si¢ zadnych nieprawidtowosci w badaniach
obrazowych (Boeve i Graff-Radford, 2012).

U chorych z zespolem fenokopii bvFTD (bvFTD pheno-
copy syndrome) badanie obrazowe réwniez nie daje jed-
noznacznych wynikéw. Do niedawna uwazano, ze brak
zanikow w badaniach strukturalnych mézgu u 0séb z obja-
wami bvFTD przemawia za rozpoznaniem zespolu feno-
kopii bvFTD (Kipps et al., 2009). Steketee i wsp. (2016)
w badaniu funkcjonalnym MRI-ASL (arterial spin label-
ing), $cisle sprzezonym z metabolizmem w modzgu, stwier-
dzili zwiekszona perfuzje, najwyzsza w lewym placie przed-
czolowym w poréwnaniu z chorymi z bvFTD. Autorzy
spekuluja, Ze moze to by¢ cecha wyrdzniajaca zespot feno-
kopii. W niektdrych badaniach strukturalnych u pacjentow
z zespotem fenokopii bvFTD stwierdza sie tez zaniki w pra-
wej okolicy czolowej (Steketee et al., 2016). Warto wspo-
mnie¢, ze progresja zanikow w okolicy czotowo-skroniowej
potwierdzona w badaniu kontrolnym wyklucza rozpozna-
nie zespotu fenokopii bvFTD.

INNE BIOMARKERY bvFTD

Badanie markeréw w plynie moézgowo-rdzeniowym (PMR)
wykonuje sie glownie w celu zweryfikowania obecnosci
procesu neurozwyrodnieniowego, co pozwala na réznico-
wanie otepienia i choréb psychiatrycznych. Wyniki sugeru-
jace nieprawidlowe poziomy stezen biatek tau nie sg wystar-
czajace do rozpoznania bvFTD. Duze nadzieje wiaze si¢
z oznaczaniem lancuchow lekkich neurofilamentu (neu-
rofilament light chain, NFL) w PMR i surowicy krwi. Jako
marker neurodegeneracji moga one stuzy¢ do réznicowania
chorob neurozwyrodnieniowych m.in. od chordb psy-
chicznych (Al Shweiki et al., 2019).

OCENA PROFILU POZNAWCZEGO W bvFTD

Wyniki uzyskane za pomoca powszechnie znanych metod
przesiewowych moga nie sugerowa¢ otepienia, ponie-
waz pacjenci z bvFTD nie maja problemoéw z orienta-
cja i pamiecig epizodyczng. W trakcie oceny z wykorzy-
staniem skali Mini-Mental State Examination (MMSE)
(Folstein et al., 1975) moga wystepowac zaburzenia pamieci
operacyjnej w postaci trudnoéci w seryjnym odejmowa-
niu, problemy z wykonaniem polecenia spowodowane
nadmierng impulsywnoscia lub bledy perseweracyjne.
Wartos¢ diagnostyczng moga tez mie¢: brak zaangazowa-
nia w badanie, dodatkowe komentarze pacjenta czy niesto-
sowna tre$¢ napisanego zdania. W stadiach poczatkowych
bvFTD (wynik MMSE powyzej 24 punktow) zaleca si¢
weryfikacje obecno$ci zaburzen wykonawczych za pomoca
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skali Frontal Assessment Battery (FAB) (Dubois et al.,
2000). W przypadku zaawansowanego procesu pomocna
moze by¢ ocena z uzyciem testu CLOX (Royall et al., 1998):
pacjenci z bvFTD zazwyczaj nie s3 w stanie samodziel-
nie narysowa¢ prawidlowej tarczy zegara, ale bez trudu
poprawnie ja kopiuja (Barczak, 2018).

Przy podejrzeniu bvFTD zawsze nalezy - o ile pozwalaja
na to stan zaawansowania choroby i wspdlpraca ze strony
pacjenta — przeprowadzi¢ badanie neuropsychologiczne.
Najczesciej obserwuje si¢ nasilone deficyty wykonawcze,
ktore manifestuja si¢ nie tylko obnizeniem wynikow testow
przeznaczonych do pomiaru dysfunkcji wykonawczych, ale
réwniez wtérnym obnizeniem wynikéw innych préb (zabu-
rzenia planowania i bledy perseweracyjne w rysunkach czy
impulsywnie udzielane btedne odpowiedzi w zadaniach
wymagajacych obliczen). Na bardzo wczesnym etapie cho-
roby mozliwy jest brak deficytow w badaniu neuropsycho-
logicznym, poza zaburzeniami poznania spolecznego, ktore
w warunkach polskich nie mogg zosta¢ ocenione w modelu
psychometrycznym. Wreszcie na zaawansowanym eta-
pie bvFTD ilo$ciowa analiza wynikéw moze nie ukazy-
wac przewagi deficytow wykonawczych. Z powodu stabej
wspolpracy, nasilonych zaburzen inicjowania czynnosci,
planowania lub hamowania dzialan zlozonych pacjent
moze blednie wykona¢ wiele zadan, takze tych oceniajacych
dos¢ dobrze zachowane funkcje poznawcze. Przyktadowo
w zadaniu liczenia kropek w skali Addenbrooke’s Cogni-
tive Examination-IIT (ACE-III) badany moze poda¢ odpo-
wiedz ,,10” nie podejmujac wysitku liczenia. Na kazdym
etapie choroby bezcenna okazuje si¢ natomiast jakosciowa
ocena wykonania, ktora moze jednoznacznie wskazywa¢ na
trudnosci wykonawcze.

DIAGNOSTYKA ROZNICOWA bvFTD

Z uwagi na dominacje zaburzen zachowania i zmian oso-
bowosciowych w obrazie klinicznym bvFTD réznicuje si¢
przede wszystkim z AD o wczesnym poczatku (Sitek et al.,
2015) i chorobami psychicznymi. Warto podkresli¢, ze
pomimo nazwy ,otepienie czolowo-skroniowe” pacjenci
nie majg cech zespotu otepiennego obserwowanych w AD
(Barczak, 2018). Ponizej omdwiono szerzej problematyke
réznicowania bvFTD i zaburzen psychicznych.

W diagnostyce roznicowej bvFTD kluczowe znacze-
nie maja: wiarygodny wywiad zebrany od osoby znajacej
pacjenta (najlepiej od co najmniej kilkunastu lat), bada-
nia neuropsychologiczne, neuroobrazowe i genetyczne,
a przede wszystkim dlugoterminowa obserwacja kliniczna.
Wezesne pojawienie si¢ objawow neurologicznych, takich
jak zespot parkinsonowski (czesto w przypadku mutacji
MAPT), czy objawow uszkodzenia neuronu ruchowego
(czesto w przypadku mutacji C9orf72) (Snowden et al.,
2015) znaczgco ulatwia diagnoze.

Zdecydowanie najtrudniejsze w praktyce klinicznej jest
roznicowanie bvFTD od zespotu fenokopii bvFTD -
nierzadko weryfikacje rozpoznania umozliwia dopiero
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dlugoterminowa obserwacja. W dalszej kolejnosci obraz
kliniczny bvFTD moze przypominaé¢ schizofrenie lub
zaburzenia afektywne. Stosunkowo najrzadziej w dia-
gnostyce roznicowej rozwaza si¢ zaburzenia osobowosci
i neurorozwojowe zespoly zaburzen. W niniejszej pracy
postanowiono omoéwi¢ rowniez najrzadsze dylematy dia-
gnostyczne, poniewaz w razie braku wiarygodnego infor-
matora, ktory zna osobe diagnozowana od co najmniej
kilkunastu lat, trudno niekiedy jednoznacznie oceni¢, czy
u pacjenta doszto do ostabienia zdolnos$ci poznania spo-
tecznego, czy tez deficyt ma charakter utrwalony.

Réznicowanie bvFTD
od zespotu fenokopii bvFTD

W ostatnich latach wyodrebniono grupe pacjentéw z nie-

postepujacym zespolem objawéw klinicznych typowych

dla bvFTD, opisywanym jako zespol fenokopii bvFTD,

w ktorym obserwuje sie, zgodne z kryteriami mozliwego

bvFTD, zmiany w zakresie osobowosci i zachowania. Przy-

czyna objawow jest nieznana, a pacjenci z zespolem feno-
kopii znacznie lepiej wpisujg sie w obraz kliniczny bvFTD
niz jakiejkolwiek innej jednostki chorobowej. Dtugotermi-
nowa obserwacja nie wykazuje jednak narastania objawow

i postepujacej niesprawnosci, charakterystycznych dla pro-

cesu neurozwyrodnieniowego. W typowym bvFTD stwier-

dza si¢ zazwyczaj pogorszenie funkcjonowania poznaw-
czego (Kipps et al., 2008) i w zakresie wykonywania
podstawowych czynnosci zycia codziennego (activities of

daily living, ADL) (Mioshi i Hodges, 2009).

Chorzy z bvFTD w poréwnaniu z osobami z zespotem

fenokopii bvFTD znacznie czeséciej juz w pierwszym bada-

niu ujawniaja:

o zanik w strukturalnym badaniu MRI mézgu — w platach
czotowych i/lub przedniej czesci platow skroniowych
(Kipps et al., 2009);

 hipometabolizm w badaniu PET - obejmujacy kore
nadoczodolows, przysrodkowg powierzchnie kory
przedczotowej i bieguny platéw skroniowych (Kipps
et al., 2009);

o nizszg sprawnos¢ w ADL i w przesiewowej ocenie funk-
¢ji poznawczych z uzyciem skali ACE (Hornberger et al.,
2009);

» w badaniu neuropsychologicznym: wigksze deficyty
w zakresie fluencji sfownej, hamowania (test Hayling,
wymagajacy hamowania dominujacej reakcji werbal-
nej - badany musi dokonczy¢ zdanie w sposob bez-
sensowny, co wymaga powstrzymania narzucajacej sie
logicznej kontynuacji frazy) i Powtarzania cyfr wspak
oraz w Teécie Laczenia Punktéw (Hornberger et al.,
2008).

Zespo6!l fenokopii bvFTD jest cze$ciej rozpoznawany

u mezczyzn niz u kobiet (Gossink et al., 2016).

Kolejnym czynnikiem przemawiajacym za zespolem feno-

kopii bvFTD jest obnizenie nastroju, nietypowe dla kla-

sycznego bvFTD (Kipps et al., 2010).
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W badaniach z wykorzystaniem kryteriow diagnostycznych
Rascovsky i wsp. (2011) stwierdzili, iz u 0s6b z zespotem
fenokopii bvFTD znaczaco czg$ciej niz w prawdopodob-
nym bvFTD w wywiadzie wystepowaly problemy psychia-
tryczne i psychologiczne (odpowiednio 85% i 47% pacjen-
tow) (Gossink et al., 2016). Najczesciej byly to mozliwe
reakcje na sytuacje obcigzajace emocjonalnie (takie jak
$mier¢ bliskiej osoby czy utrata pracy) oraz cechy zaburzen
osobowosci z wigzki C - cechy osobowosci zaleznej lub
obsesyjno-kompulsywnej, zgodnie z klasyfikacja DSM-IV.
U o0s6b z zespotem fenokopii bvFTD bardzo czesto wyste-
powalo kilka czynnikéw psychologicznych/psychiatrycz-
nych, przyktadowo zaburzenia nastroju wraz z cechami
zaburzen osobowosci wigzki C (Gossink et al., 2016).

Réznicowanie bvFTD
od zaburzen psychicznych

W przeciwienstwie do powszechnie wystepujacych zabu-
rzen psychicznych bvFTD jest niezwykle rzadkie, co moze
by¢ przyczyna blednych rozpoznan. Poszczegolne objawy
bvFTD s3 zbiezne z objawami réznych jednostek nozo-
logicznych w psychiatrii (Ducharme et al., 2020, 2019).
Objawy psychiatryczne, w szczegdlnosci zas objawy psy-
chotyczne czy epizody maniakalne, moga tez poprzedzac
wystapienie pelnoobjawowego bvFTD (Velakoulis et al.,
2009), najczesciej jednak stwierdza sie jednobiegunowe
zaburzenia nastroju.

Zobojetnienie emocjonalne (96% pacjentow) i formalne
zaburzenia my$lenia (82%) sg czeste w bvFTD, w odréznie-
niu od objawdw psychotycznych (22%). W bvFTD wyraz-
niej zaznaczaja si¢ zaburzenia my$lenia abstrakcyjnego
i myslenie stereotypowe, natomiast u pacjentow z zabu-
rzeniami psychicznymi obserwuje si¢ wyzszy poziom leku,
napiecia i poczucia winy (Vijverberg et al., 2017).

Bardzo przydatne w réznicowaniu bvFTD i choréb psy-
chicznych moga by¢ skale do oceny depresji i zaburzen
zachowania (Frontal Behavioural Inventory, FBI) (Dols
et al., 2016). W zaburzeniach psychicznych stwierdza si¢
wieksze nasilenie objawow afektywnych, a w bvFTD - zabu-
rzen zachowania.

Jako pomoc w diagnostyce roznicowej warto zastosowac algo-
rytm zaproponowany przez Ducharme’a i wsp. (2015) oraz
wskazowki opublikowane przez grupe ekspertow, rowniez
pod kierownictwem Ducharmea, w 2020 roku. Réznicowanie
bvFTD od zaburzen psychicznych wymaga oceny zabu-
rzen zachowania wedtug kryteriéw Rascovsky i wsp. (2011)
z wykorzystaniem wywiadu i obserwacji, rownoleglej oceny
profilu zaburzen psychicznych zgodnie z kryteriami DSM-5
i wykonania badania neurologicznego. Do oceny nasilenia
zaburzen zachowania typowych dla bvFTD zaleca sie zapro-
jektowana do tego celu skale — jako przyktad moze tu postu-
zy¢ FBI (Kertesz et al., 2000; Pachalska, 2007). Rekomen-
duje si¢ ponadto sformalizowang ocene nasilenia stereotypii
(Stereotypy Rating Inventory, SRI) i nastroju (np. Montgo-
mery-Asberg Depression Rating Scale, MADRS).
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Badanie neurologiczne powinno by¢ ukierunkowane na
wykrycie objawdéw wystepujacych w réznych zespolach
klinicznych z kregu FTD:

« zespolu parkinsonowskiego (bradykinezji, zaburzen
postawy/chodu, sztywnosci);

« objawow uszkodzenia gérnego lub/i dolnego neuronu
ruchowego;

o objawow deliberacyjnych i odruchu chwytnego;

« zaburzen gatkoruchowych, gléwnie w plaszczyznie pio-
nowej;

« specyficznych objawow w postaci jednostronnej dystonii,
mioklonii, zaburzen czucia korowego, apraksji ideomoto-
rycznej czy objawu obcej konczyny.

Ocena funkcji poznawczych powinna obejmowac ogolne

i bardziej rozbudowane badanie przesiewowe (np. z uzy-

ciem skali ACE-III), a w razie braku odchylen - uzupet-

niajace badanie funkcji wykonawczych i ocen¢ pozna-
nia spolecznego na podstawie wywiadu od informatora.

W przypadku watpliwosci zaleca si¢ dodatkowo petne bada-

nie neuropsychologiczne, oceniajace:

o uwage (np. Powtarzanie cyfr wprost, Test Laczenia Punk-
tow — Trail Making Test, TMT, cze$¢ A);

o pamiec operacyjng (Powtarzanie cyfr wspak);

o funkcje jezykowe (zaréwno w zakresie ekspresji, jak
i rozumienia, ze szczegétowa oceng kompetencji seman-
tycznej);

o funkcje wzrokowo-przestrzenne (np. Visual Object and
Space Perception Battery, VOSP);

 pamiec¢ (werbalng, niewerbalna);

o funkcje wykonawcze (np. ocena fluencji stownej, proby
sortowania, testy planowania, test Stroopa, TMT - czes§¢
B, test Hayling);

« poznanie spoleczne.

Autorzy rekomendacji podkreslajg, ze w interpretacji

wynikéw badania neuropsychologicznego niezbedna jest

integracja danych ilo$ciowych z jakosciowymi.

W diagnostyce réznicowej bvFTD i zaburzen psychicz-

nych o péznym poczatku mozna réwniez wykorzy-

sta¢ zestaw pytan diagnostycznych opracowany przez

Ducharme’a i wsp. (2019) (zob. tab. 3). Potwierdzeniem

rozpoznania zespolu fenokopii FTD jest brak pogorsze-

nia funkcji poznawczych i sprawno$ci w czynno$ciach
zycia codziennego w kilkuletniej obserwacji (Power

i Lawlor, 2020).

TAK NIE

CzescA

1. Czy pacjent zgtosit sie sam?

2. Czy w wywiadzie s3 wczesniejsze zaburzenia nastroju, zaburzenia lekowe lub psychotyczne albo zaburzenia osobowosci?

w

. Czy pacjent odczuwa dyskomfort emocjonalny w zwiazku z aktualng sytuacja (dysforia, niepokdj)?

4. Czy pacjent ma tendencje do obwiniania sig, nadmierne poczucie winy, mysli samobdjcze?

5. Czy gtéwnym problemem zgtaszanym przez bliskich pacjenta jest ztos¢/drazliwos¢?

6. Czy pacjent zdaje sobie sprawe ze zmian poznawczych lub zmian zachowania i przejmuije sie nimi?

7. Czy objawy poznawcze lub zmiany zachowania wykazuja znaczaca zmienno$¢?

8. Czy pacjent chciatby dowiedzie¢ sie wiecej o FTD?

9. Czy pacjent rozumie, czym jest FTD?

10. Czy pacjent zgtasza wigksza niesprawnos¢, niz mozna by oczekiwac na podstawie badania klinicznego i oceny funkji poznawczych?

11. Czy pacjent jest uwiktany w jakies postepowanie karne lub odszkodowawcze?

7e pacjent moze nie mie¢ FTD?

12. Czy pacjent i/lub krewni s3 zmartwieni albo wyrazaja watpliwosci (zamiast odczuwac ulge, cieszyc sie), kiedy powie sie im,

CzeséB

13. Czy wsrdd krewnych pierwszego stopnia jest osoba z rozpoznaniem FTD lub stwardnienia zanikowego bocznego?

14. Czy wsrdd problemdw pacjenta s trudnosci jezykowe?

15. Czy pacjent ujawnia stereotypie lub proste powtarzane zachowania?

16. Czy doszto do zmiany nawykéw zywieniowych?

parkinsonowskiego)?

17. Czy sa jakies nieprawidtowosci w podstawowym badaniu neurologicznym (w tym zaburzenia gatkoruchowe, objawy zespotu

Tab. 3. Zestaw pytan przydatny w diagnostyce roznicowej bvFTD i zaburze# zachowania w chorobach psychicznych. Wynik ogolny otrzy-
muje sig, sumujgc wszystkie odpowiedzi NIE w czesci A i odpowiedzi TAK w czg$ci B. Wyniki 211 sugerujg bvFTD, a wyniki <8 -
zaburzenia psychiczne. Wyniki 9-10 nie pozwalajg na wyciggniecie wnioskéw diagnostycznych (za: Barczak, 2018)
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Zaburzenia afektywne a bvFTD

Cze$¢ objawéw bvFTD, np. rozhamowanie, przypomina
epizod maniakalny w przebiegu choroby afektywnej dwu-
biegunowej (ChAD). W przypadku manii lub hipomanii
obserwuje si¢ jednak narastanie charakterystycznych obja-
wow w ciggu kilku/kilkunastu dni. Sg to: nastr6j podwyz-
szony, euforyczny lub drazliwy, wzrost energii i aktywnosci,
ktora w miare narastania objawow jest coraz bardziej zde-
zorganizowana, pojawianie si¢ coraz wiekszej liczby pomy-
stow i planow do realizacji, znacznie zmniejszone zapo-
trzebowanie na sen. Czesto widoczna jest takze postawa
wielko$ciowa, ktéra moze si¢ rozwing¢ do poziomu uro-
jen wielkosciowych (poczucie bycia kim$§ waznym, wply-
wowym), co nie wystepuje w bvFTD.

W przebiegu epizodu depresyjnego/subdepresyjnego
objawy narastaja w ciaggu kilkunastu tygodni, apatia za$
wspolistnieje z utrwalonym i znaczacym obnizeniem
nastrojem. Rozpoznanie kliniczne epizodu depresyjnego
wymaga obecnos$ci co najmniej pigciu objawéw (DSM-5)
sposrod nastepujacych: obnizenie nastroju, anhedonia,
znaczna zmiana masy ciala, zaburzenia snu, zmiany napedu
psychoruchowego, utrata energii, obnizona samoocena,
spadek koncentracji, nawracajace myséli o $émierci. Niektore
z wymienionych objawow w ogéle nie wystepuja w bvETD
(np. obnizona samoocena), natomiast inne nie sa obserwo-
wane w istotnym nasileniu. W przeciwienstwie do ChAD
objawy bvFTD maja charakter staly i uporczywy, bez okre-
sow remisji (Ducharme et al., 2015). W przypadku apatii
i obnizenia nastroju pomocne w roznicowaniu moze by¢
badanie neuropsychologiczne, gdyz profil dysfunkeji wyko-
nawczych w depresji jest jako$ciowo inny od obserwowa-
nego w bvFTD, w ktorym czesto zdecydowanie dominuje
deficyt hamowania.

Zaburzenia obsesyjno-kompulsywne a bvFTD

W zaburzeniach obsesyjno-kompulsywnych pacjenci
sa w wiekszosci krytyczni wobec swoich objawdw, maja
poczucie ich odmiennosci, nieadekwatnosci czy niereal-
nosci. Probuja je ukrywa¢, odczuwaja wstyd. Wykonywane
przez chorych rytualy, czgsto rozbudowane, majg obniza¢
poziom leku, co skutkuje wielokrotnym powtarzaniem.
Za sprawg psychoterapii kompulsje i/lub mysli natretne
tracg na sile lub mogg catkowicie ustgpi¢. Podobnych prawi-
dtowosci nie obserwuje si¢ u 0sob z bvFTD, ktére nie maja
wgladu w zachowania perseweratywne i rytualistyczne —
sa one zglaszane jako problem jedynie przez opiekunéow
(Ducharme et al., 2015) i ze wzgledu na inng specyfike
zaburzenia nie sg podatne na odzialywania terapeutyczne.

Zaburzenia neurorozwojowe a bvFTD

Obraz kliniczny bvFTD wykazuje tez cechy wspélne z zabu-
rzeniami ze spektrum autyzmu (autism spectrum disor-
der, ASD; m.in. deficyty poznania spolecznego, zachowa-
nia kompulsywne i rytualne - stereotypie) oraz z zespolem
nadpobudliwosci psychoruchowej (attention deficit hyper-
activity disorder, ADHD) z dominacjg impulsywno$ci
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(Ducharme et al., 2015). W obu przypadkach obraz kli-
niczny moze si¢ zmieni¢ w wieku dorostym, szczegolnie
pod wptywem oddziatywan terapeutycznych i edukacji,
a funkcjonowanie pacjenta moze si¢ poprawic, ale takze
ulec dekompensacji w zwigzku ze zmiang sytuacji zyciowej.
Jednak zaburzenia neurorozwojowe stwierdza si¢ juz
w okresie wczesnodzieciecym i majg one swoja specyfike,
ktora wyraznie utrudnia funkcjonowanie psychospoleczne.
Sporadycznie zaburzenia neurorozwojowe moga nie zosta¢
prawidlowo rozpoznane na wczesnych etapach rozwoju
(Pose et al., 2013), dlatego w diagnostyce roznicowej bvETD
najbardziej pozadane jest zebranie wywiadu od osoby zna-
jacej pacjenta od dziecinstwa (Ducharme et al., 2015) albo
od wielu lat.

Zaburzenia osobowosci a bvFTD

W réznicowaniu zaburzen osobowosci od pierwszych obja-
wow bvFTD kluczowy jest wywiad kliniczny dotyczacy
typow zachowan i reakcji emocjonalnych, ktdre sg obser-
wowane juz w dziecinstwie albo w okresie adolescencji,
a utrwalajg si¢ w wieku dorostym, tworzac konkretne zabu-
rzenie osobowosci. Zachowania te nie s3 wtorne do innych
zaburzen, majg charakter rozwojowy (ICD-10). W bvFTD
natomiast obserwuje sie¢ bardzo szeroki zakres patolo-
gicznych zachowan, ktére ujawniajg si¢ w réznych sytu-
acjach i stanowig bardzo wyrazng zmiane w poréwnaniu
z przedchorobowym stylem funkcjonowania danej osoby
(Ducharme et al., 2015). Zmiana dotychczasowego funk-
cjonowania psychospoltecznego w bvFTD jest najwazniej-
szg cecha rdznicujacg oba zaburzenia.

Schizofrenia a bvFTD

W obrazie klinicznym oméwionych wyzej zaburzen psy-
chicznych mozna stwierdzi¢ nakladanie si¢ objawéw innych
jednostek nozologicznych. Najwiecej wspdlnych objawow
cechuje jednak bvFTD i schizofrenie (tab. 4). Sa to zaréwno
objawy negatywne (np. apatia), jak i objawy wytwor-
cze, wystepujace w bvFTD u nosicieli mutacji C9orf72
(Snowden et al., 2015). W przeciwienistwie do schizofre-
nii w bvFTD obserwuje si¢ progresje objawow bez okresow
remisji. Specyfika schizofrenii jest odmienna od bvFTD.
Objawy wytwdrcze taczg si¢ ze sobg (nie wystepuja samo-
dzielnie), przyktadowo omamom stuchowym towarzysza
urojenia prze$ladowcze czy omamy z innych analizatorow:
smaku, wechu, dotyku. Powodujg one znaczng dezorga-
nizacje zachowania, mowy i emocji oraz zaburzaja kon-
takt z rzeczywisto$cia. Leki przeciwpsychotyczne istotnie
redukujg objawy wytworcze, co skutkuje petna lub cze-
$ciowq remisjg objawowa i uzyskaniem wgladu w chorobe
(u réznych pacjentéw w roéznym czasie pojawia sie kryty-
cyzm wobec objawoéw psychozy, czesto dzieki zastosowa-
niu metod terapeutycznych i psychoedukacji).

Wywiad dotyczacy zaburzen zachowania typowych
dla bvFTD warto uzupelnic¢ o skale ustrukturyzowa-
nego wywiadu ukierunkowane na zaburzenia zachowa-
nia, takie jak FBI i SRI, oraz na ocen¢ zaburzen nastroju
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Epizod depresyjny + +—
Epizod maniakalny + + + + + + +
Schizofrenia +/— + + +
Zaburzenia obsesyjno-kompulsywne + e
(obsessive-compulsive disorder, 0CD)
Zespot nadpobudliwosci psychoruchowej + + + N
z deficytem uwagi (ADHD)
Zaburzenia ze spektrum autyzmu (ASD) +/— + + +
0Osobowos¢ typu borderline + + +/- +
0Osobowos¢ narcystyczna + + +
0Osobowos¢ antyspoteczna +/— + + +

Tab. 4. Cechy charakterystyczne bvFTD a objawy zaburzer osobowosci i choréb psychicznych

(Vijverberg et al., 2017). Kwestionariuszowe skale nastroju
oparte na samoopisie s3 w bvFTD niediagnostyczne
w przypadku ostabienia wgladu lub/i obecnosci nasilo-
nych tendencji perseweracyjnych.

W badaniu neuropsychologicznym pacjentéw z bvFTD,
u ktdrych nie obserwuje si¢ uogélnionego obnizenia wyni-
kow w tescie przesiewowym ACE-III, mogg sie ujawnic
deficyty w zadaniach oceniajacych poznanie spoteczne
(np. rozpoznawanie emocjonalnego wyrazu twarzy) czy
wybrane aspekty funkcji wykonawczych, w szczegdlnosci
za$ hamowanie i radzenie sobie z organizacja jednoczes-
nego wykonania wielu zadan (Piguet et al., 2011).

Profil neuropsychologiczny oséb z wczesnym bvFTD
moze by¢ trudny do odréznienia od profilu typowego
dla schizofrenii, gdyz w obu chorobach wystepuja zabu-
rzenia w zakresie poznania spolecznego, teorii umystu
i funkcji wykonawczych (Pose et al., 2013). W nielicznych
badaniach stwierdzano subtelne réznice miedzy obiema
grupami klinicznymi. Pacjenci z bvFTD uzyskujg zazwy-
czaj nizsze od pacjentow ze schizofrenig wyniki w testach
nazywania i kompetencji semantycznej (Overbeek et al.,
2020). W bvFTD pamie¢ epizodyczna jest najczesciej
zachowana nawet do pdznych etapéw otepienia, z kolei
w schizofrenii ujawniajg si¢ znaczgce problemy w zakre-
sie nabywania i wydobywania nowych informacji.
U chorych ze schizofrenig deficyty te moga si¢ pogte-
bia¢ w trakcie nawrotéw psychozy, ale takze stabilizowa¢
w okresach remisji objawowej; za sprawa leczenia moze
tez nastapi¢ znaczna poprawa — do poziomu 0s6b zdro-
wych (Hintze, 2017). W bvFTD zaburzenia poznawcze
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majg charakter progresywny i nieodwracalny, nie sg
podatne na oddzialywania farmakologiczne i pozafar-
makologiczne.

WNIOSKI

Diagnostyka roznicowa bvFTD wymaga wspoltpracy psy-
chiatry z neuropsychologiem i neurologiem. Najbardziej
uzyteczne w rdznicowaniu sa: szczegélowy wywiad doty-
czacy specyfiki i dynamiki zaburzen zachowania, badania
neuropsychologiczne, neuroobrazowe i genetyczne. Wariant
behawioralny FTD wystepuje bardzo rzadko, w przeciwien-
stwie do powszechnie obserwowanych schorzen psychicznych.
Z powodu atypowego dla choréb neurodegeneracyj-
nych obrazu klinicznego (zachowana pamie¢, zaburzenia
behawioralne, mtody wiek) podejrzenie otgpienia nie jest
nawet brane pod uwage. Cze¢sto dopiero brak odpowie-
dzi na leczenie farmakologiczne albo pojawienie si¢ powi-
klan skltania do poszukiwania przyczyny innej niz psy-
chiatryczna. W przypadkach potwierdzonej (kliniczne lub
radiologicznie) diagnozy bvFTD réwniez zaleca sie wni-
kliwg obserwacje, poniewaz obecno$¢ objawéw psychotycz-
nych u pacjenta z postepujacymi zaburzeniami zachowania
o profilu typowym dla bvFTD sugeruje zasadnos$¢ badania
genetycznego w kierunku mutacji C9orf72.
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