1. Choroba Alzheimera

W tym rozdziale zostang omOwione najwazniejsze zagadnienia dotyczace cho-
roby Alzheimera: epidemiologia, kryteria diagnostyczne, czynniki ryzyka, prze-
bieg choroby, typy i warianty tego schorzenia, mozliwe metody terapeutyczne.

1.1. Choroba Alzheimera a otepienie alzheimerowskie

Otepienie nie jest chorobg, a zespolem objawéw, czesto niejednolitych
i wystepujacych w réznego typu schorzeniach. Jako pojecia wymienne,
wedlug Anety Domagaty, mogg by¢ stosowane terminy: ,,otepienie alzheime-
rowskie”, ,demencja typu Alzheimera” oraz ,prawdopodobna choroba
Alzheimera”, natomiast okreSlenia te nie s3 synonimami terminu ,,choroba
Alzheimera” (Domagata 2007a: 20). Autorzy Migdzynarodowej Statystycznej
Klasyfikacji Chorob i Probleméw Zdrowotnych z 1996 roku (International
Statistical Classification of Diseases and Related Health Problems —1CD-10")

1 W 2019 r. wprowadzono nowa klasyfikacje Swiatowej Organizacji Zdrowia — ICD-11
(ma obowigzywaé od 2022 r.). Choroba Alzheimera znalazla sie tu w kategorii: ,,Choroby
systemu nerwowego” (Diseases of the nervous system) i w podkategorii: ,,Zaburzenia z domi-
nujacym uposledzeniem neuropoznawczym” (Disorders with neurocognitive impairment as
a major feature); nowy kod to 8A20. Natomiast nowy kod otepienia alzheimerowskiego to
6D80 wraz z podtypami: otepienie alzheimerowskie o wczesnym poczatku (kod 6D80.0),
otepienie alzheimerowskie o péZnym poczatku (kod 6D80.1), otepienie alzheimerowskie
mieszane z otepieniem naczyniowym (kod 6D80.2), otepienie alzheimerowskie mieszane
o przyczynie nienaczyniowej (kod 6D80.3), ote¢pienie alzheimerowskie o nieznanym lub nie-
specyficznym poczatku (kod 6D80.Z). Ze wzgledu na stopiefi otepienia mozna kodowaé
otepienie lekkie XS5W, $rednie XSOT lub glebokie XS25; https://icd.who.int/browse11/l-m/
en [dostep 5.10.2019].
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przyjeli, ze dopdki dana osoba zyje, rozpoznaje sie otepienie w chorobie
Alzheimera (kod F), a jesli w badaniu poSmiertnym w osrodkowym uktadzie
nerwowym stwierdzi si¢ zmiany strukturalne charakterystyczne dla choroby
Alzheimera, wéwczas mozna rozpoznac te¢ chorobe (kod G). Takie rozroz-
nienie odpowiada przyjetym w ICD-10 kodom:
® F00.0* — otepienie w chorobie Alzheimera o wczesnym poczatku
(G30.01 choroba Alzheimera o wczesnym poczatku);
® F00.1* — otepienie w chorobie Alzheimera o pdézinym poczatku
(G30.11 choroba Alzheimera o p6znym poczatku);
® F00.2* - otepienie atypowe lub mieszane w chorobie Alzheimera
(G30.81 inne postacie choroby Alzheimera);
® F00.9* - otepienie w chorobie Alzheimera, nieokreslone (G30.9t
choroba Alzheimera nieokre$lona).

Trzeba pamigtaé, ze z jednej strony obecnosé otepienia alzheimerowskiego
nie musi oznacza¢ choroby Alzheimera (Pachalska 2004: 133), z drugiej za$
strony nie u kazdej osoby, mimo obecnosci w mdzgu neuropatologicznych
zmian typowych dla choroby Alzheimera, rozwinie si¢ otgpienie. Zdajac
sobie sprawe z réznicy terminologicznej, w monografii bede si¢ postugi-
wala terminem ,,choroba Alzheimera” i skrotem AD (Alzheimer’s Disease)
na oznaczenie zaréwno samej choroby, jak i zwigzanego z nig otepienia.
Przyjete rozwigzanie wynika z faktu, ze w literaturze przedmiotu, zwlaszcza
medycznej, ale takze neuropsychologicznej i logopedycznej, terminy te cze-
sto nie sg réznicowane i uzywany jest jedynie termin ,,choroba Alzheimera”
(Zekanowski, Przytuska-Fiszer, Barcikowska 2003, Lewicka, Stompel,
Nowakowska-Kempna 2014, Sitek i in. 2014, Sitek, Barczak, Senderecka
2017). Terminem ,otepienie alzheimerowskie” i skrétem DAT (Dementia
of the Alzheimer Type) bede sie postugiwad, omawiajac te pozycje literatury
przedmiotu, w ktorych termin ten jest konsekwentnie uzywany (Marczewska
1994, Domagata 2007a, 2015a).

1.2. Epidemiologia

Dane Swiatowej Organizacji Zdrowia (WHO) informuja, ze choroba
Alzheimera stanowi 60%-70% przypadkéw otepieni?. W USA w 2010 roku

2 Poza choroba Alzheimera istnieje wiele choréb, ktérych skutkiem jest otepienie,
na przyktad: inne choroby pierwotnie neurozwyrodnieniowe, urazy osrodkowego uktadu
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bylo juz 4,7 miliona 0s6b powyzej 65. roku zycia z rozpoznang chorobg
Alzheimera, w 2050 roku moze ich by¢ nawet 13,8 miliona (Szczudlik 2016:
17).Z kolei liczba chorych na AD na $wiecie juz w 2040 roku moze wynie$é
nawet 40 milionéw. Brak szczegétowych danych dla polskiej populacji, ale
w przyblizeniu podaje si¢, ze w 2015 roku otepieniem alzheimerowskim
bylo dotknietych 360-470 tysi¢cy os6b® (Raport NIK 2017: 6-8). Liczba
chorych wzrasta w kolejnych przedziatach wiekowych, a jesli poréwna¢ nie-
ktoére z tych przedzialow, wzrost jest nawet dwukrotny*: 3% o0s6b z chorobg
Alzheimera w grupie wiekowej 65-69 lat, 6% w grupie 70-74 lata, 9%
w grupie 75-79 lat, 23% w grupie 80-84 lata, 40% w grupie 85-89 lat i az
69% w grupie oséb powyzej 90 lat (Raport NIK 2017: 15).

1.3. Rozpoznanie

Wedtug klasyfikacji Eugena Boltshausera choroba Alzheimera nalezy do
grupy chordéb pierwotnie zwyrodnieniowych nabytych lub o niejasnej etiolo-
gii zwigzanych ze zmianami neuronalnymi (Walecki 2003: 84). W literaturze
przedmiotu czeSciej zamiast definicji choroby Alzheimera przedstawia si¢
kryteria rozpoznania zawarte we wspomnianej klasyfikacji ICD-10, w klasyfi-
kacji zaburzen psychicznych Amerykanskiego Towarzystwa Psychiatrycznego
(Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders — DSM-IV? z 1994
roku i DSM-V z 2013 roku) oraz w zrewidowanych w 2007 roku kryteriach
Narodowego Instytutu Zaburzen Neurologicznych i Udaru oraz Stowarzy-
szenia Choroby Alzheimera i Innych Zaburzen (National Institute of Neu-
rological and Communicative Disorders and Stroke; the Alzheimer’s Disease
and Related Disorders Association — NINCDS-ADRDA).

nerwowego, schorzenia ogélnoustrojowe, zaburzenia gospodarki wodno-elektrolitowej, zabu-
rzenia metaboliczne, zaburzenia funkcji narzadéw miazszowych, zaburzenia endokrynolo-
giczne, schorzenia hematologiczne, zespoly niedoborowe, choroby nowotworowe, uktadowe
(np. toczen uktadowy), ukladu krazenia oraz zapalenia (Winkel i in. 2014: 83).

3 W opublikowanym w 2016 roku Raporcie Rzecznika Praw Obywatelskich pojawiaja
sie dane méwiace o ponad 300 tysigcach chorych i o prawie milionie chorych w 2050 roku
(Szczudlik 2016: 5).

4 Nieco inne dane przedstawia Andrzej Kiejna: do 74. roku zycia liczba oséb z choroba
Alzheimera wynosi mniej niz 5%, a w 85. roku zycia 20-30%. Nie zaobserwowano rdznic
geograficznych i réznic zwigzanych z plcia (Kiejna 1998: 6-7).

5 Mimo pojawienia sie w 2013 r. nowej wersji klasyfikacji Amerykanskiego Towarzystwa
Psychiatrycznego — DSM-V, w publikacjach dotyczacych choroby Alzheimera badacze nadal
powoluja sie na klasyfikacje DSM-IV (Domagata 2015a, Leszek 2018).
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Kryteria ICD-10 (Puzynski, Wciorka 1997: 52-54, Leszek 2018: 39-40):

1. Wystepowanie zespolu otepiennego (zaburzone wyzsze czynnosci
psychiczne: myslenie, pamieé, orientacja, rozumienie, liczenie, zdol-
nos¢ uczenia si¢, mowa, ocena; Swiadomos¢ najczesciej niezaburzona;
objawy muszg utrzymywac si¢ minimum sze$¢ miesigcy).

2. Podstepny poczatek z powolnym pogarszaniem si¢ stanu pacjenta.
Chociaz poczatek choroby jest zwykle trudno uchwytny, otoczenie
szybko zauwaza pojawienie sie deficytow. W toku postepujacego roz-
woju choroby zdarzajg si¢ okresy spowolnienia jej przebiegu.

3. Brak objawéw klinicznych i wynikéw innych badan, ktére wskazy-
walyby na inng chorobe powodujacg otepienie (na przyktad na cho-
robe naczyniowa mézgu, chorobe Parkinsona, chorobe Huntingtona,
wodoglowie normotensyjne, krwiak podtwardéwkowy, zakazenie
wirusem HIV, kite uktadu nerwowego, niedoczynnos¢ tarczycy, hiper-
kalcemie, niedob6r witaminy B, niedobdr niacyny, naduzywanie
alkoholu czy lekow).

4. Brak naglego, udarowego poczatku lub objawéw ogniskowego uszko-
dzenia oSrodkowego uktadu nerwowego (OUN) na poczatku choroby
(chociaz objawy te mogg pojawic sie p6zniej), na przyktad: niedowtad
polowiczy, zaburzenia czucia, ubytki w polu widzenia, ataksja.

12°

Kryteria DSM-IV (Leszek 2018: 40):
A. Obecnosé¢ wielostronnych zaburzen funkcji poznawczych w postaci:

1) zaburzen pamieci zaréwno krétkoterminowej® (brak mozliwosci
zapamietania nowych informacji), jak i dlugoterminowej (uposledze-
nie odtwarzania wiedzy posiadanej wczesniej);

2) przynajmniej dwdch z nastepujacych zaburzen poznawczych:

a) afazja (zaburzenia mowy i jezyka),

b) agnozja (niezdolno$¢ rozpoznawania przedmiotéw mimo braku
zaburzen czucia, wzroku, stuchu),

c) apraksja (zaburzenie zdolnosci wykonywania precyzyjnych czyn-
nosci ruchowych przy niewystepowaniu na przyklad niedowladow
czy porazen migsni),

¢ Ze wzgledu na czas trwania pamieé mozna podzieli¢ na pamie¢ sensoryczng (ultra-
krotka), krotkotrwata/krétkoterminows (czasem identyfikowana z pamiecia operacyjng) i dtu-
gotrwala/dtugoterminows.
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d) zaburzenie funkcji wykonawczych (niezdolnosé planowania, orga-
nizacji, porzadkowania czynnosci, zaburzenia myslenia abstrak-
cyjnego).

B. Zaburzenia wymienione w punkcie A powodujg znaczne uposledzenie
funkcjonowania spotecznego lub zawodowego, obnizajac jego poziom
w poréwnaniu z okresem wczesniejszym.

C. Przebieg choroby charakteryzuje si¢ trudno uchwytnym poczatkiem
i stopniowym pogarszaniem si¢ funkcji poznawczych.

D. Zaburzenia z punktu A nie s3 spowodowane inng przyczyng (inng cho-

robg uktadu nerwowego: chorobg naczyniowa mézgu, chorobg Parkin-

sona, chorobg Huntingtona, wodogtowiem normotensyjnym, krwiakiem

podtwardéwkowym, guzem mézgu; choroba uktadowsa: niedoczynno-

Scig tarczycy, niedoborem witaminy B , lub kwasu foliowego, hiperkal-

cemiy, kilg uktadu nerwowego, wirusem HIV; stanami wywotanymi

zazywaniem szkodliwych substancji).

Opisane wyzej zaburzenia nie wystepuja wylacznie w stanie majaczenia.

. Zaburzen nie da si¢ wyjasni¢ lepiej chorobg kodowang na osi I (schizo-

frenia, gleboka depresja).

m M

W nowej wersji DSM-V termin ,ot¢pienie” zostal zastagpiony terminem
»wieksze lub tagodne zaburzenia neuropoznawcze”, ktore:

1) charakteryzuja si¢ udowodnionym pogorszeniem sprawnosci poznaw-
czej w porOwnaniu ze stanem wczeSniejszym w zakresie co najmniej
jednej domeny poznawczej (uwaga ztozona, funkcje wykonawcze,
uczenie sie i pamied, jezyk, spostrzeganie i funkcje ruchowe, pozna-
nie spoleczne);

2) wymagajg rdéznicowania z: majaczeniem, zatruciem substancja lub
odstawieniem substancji, niepetnosprawnoscig intelektualna, schizofre-
nig, amnezjg dysocjacyjng lub amnezja wystepujaca w innych zaburze-
niach dysocjacyjnych, wiekszymi zaburzeniami depresyjnymi, zaburze-
niami dwubiegunowymi typu I, pogorszeniem si¢ funkcji poznawczych
zwigzanych z procesem starzenia si¢ (First 2016: 291-293).

Te opisane w DSM-V ,wieksze lub tagodne zaburzenia neuropoznawcze”
mogg by¢ spowodowane chorobg Alzheimera (First 2016: 331-332) i wow-
czas diagnozuje si¢:
1) prawdopodobne zaburzenie neuropoznawcze wieksze spowodowane
chorobg Alzheimera — w tym przypadku najpierw koduje si¢ chorobe
Alzheimera — 331.0, a nastepnie jeden z nastepujacych kodow:
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a) z zakldoceniem zachowania (kod 294.11),
b) bez zakldcen zachowania (kod 294.10);

2) mozliwe wigksze zaburzenia neuropoznawcze spowodowane chorobg
Alzheimera (kod 331.9);

3) fagodne zaburzenia neuropoznawcze spowodowane chorobg
Alzheimera (kod 331.83).

Wedlug kryteriow NINCDS-ADRDA (Barcikowska 2008, Leszek 2018:
42-43), aby stwierdzi¢ prawdopodobng chorobe Alzheimera, muszg by¢
zaobserwowane cechy z punktu A i co najmniej jedna cecha z punktéw B,
C,D lub E.
A. Obecnosé¢ wezesnych i znaczacych zaburzen pamieci epizodycznej, cha-
rakteryzujacych sie wymienionymi nizej cechami:
® stopniowe i postepujace zaburzenia pamieci zgtaszane przez chorego
lub informatora i trwajace dtuzej niz 6 miesiecy;
® obiektywnie potwierdzone za pomocg testow i znamienne zaburzenie
pamieci epizodycznej (upo$ledzenie przypominania);
® zaburzenia pamieci epizodycznej moga by¢ izolowane albo moga
dotyczy¢ innych funkcji poznawczych (na poczatku choroby i w jej
trakcie).
B. Stwierdzenie zaniku przySrodkowych czesci ptata skroniowego:
® zmniejszenie objetosci hipokampa, kory srédwechowej, jader migda-
towatych.
C. Stwierdzenie nieprawidlowych stezen biomarkeréw w plynie mézgowo-
-rdzeniowym:
® niskie stezenie AB1-42, wzrost stezenia catkowitego i fosforyzowa-
nego biatka tau lub kombinacja wymienionych.
D. Stwierdzenie swoistego wzorca w obrazowaniu czynno$ciowym w PET:
® obnizenie metabolizmu glukozy obustronnie w platach skroniowo-
-ciemieniowych;
® obecnos¢ swoistych znalezisk uwidocznionych przez znakowanie PIB/
FDDNP.
E. Wykazanie w rodzinie mutacji dziedziczonej autosomalnie-dominujgco.

Za wykluczeniem choroby Alzheimera przemawia:
® nagly poczatek;
® wczesne pojawienie si¢: zaburzeh rownowagi, drgawek, zaburzen
zachowania;
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® deficyty ogniskowe: niedowtady potowicze, zaburzenia czucia, ubytki
w polu widzenia;
® wczesne objawy pozapiramidowe.

Inne choroby z zaburzeniami pamieci, ktére nalezy wykluczyé, to: otepie-
nia niealzheimerowskie, gleboka depresja, choroba naczyniowa mozgu,
toksyczne/metaboliczne nieprawidlowosci, zaburzenia w przysrodkowych
czesciach ptatow skroniowych typowe dla zapalenia lub ogniska naczynio-
pochodnego.
Aby rozpoznaé chorobe Alzheimera, konieczne jest:
® stwierdzenie w wykonanej przyzyciowo biopsji lub w badaniu
autopsyjnym cech typowych dla choroby Alzheimera w liczbie spet-
niajacej kryteria Instytutu Reagana;
® stwierdzenie jednocze$nie dowoddéw klinicznych i genetycznych obec-
nosci choroby Alzheimera (mutacje na chromosomach: 1, 14, 21).

Tabela 1. Zestawienie kryteriéw z ICD-10, DSM-IV, NINCDS-ADRDA
(oprac. na podst.: Parnowski 1998: 48)

KRYTERIA ROZPOZNANIA CHOROBY ICD-10 | DSM-IV | NINCDS-ADRDA
Zaburzenia pamigci + + +
Zaburzenia mySlenia +
Afazja, apraksja, agnozja + +
Zaburzenia innych funkcji poznawczych + + +
Podstepny poczatek + +
Obnizenie poprzedniego poziomu funkcjonowania +
Stale obnizanie funkcji poznawczych + + +
Utrzymywanie si¢ objawdw powyzej 6 miesi¢cy + +
Problemy w funkcjonowaniu zawodowym i spotecznym +
Wyniki kwestionariusza do postawienia rozpoznania +
Brak danych klinicznych i laboratoryjnych stwierdzaja- + + +
cych inne przyczyny otepienia
Nieobecnosé naglego poczatku + +
Nieobecno$¢ ogniskowych objawéw neurologicznych + +
Nieobecno$¢ uzaleznienia + +
Nieobecnosé endogennej choroby psychicznej + +
Zmiany anatomiczne w mozgu +
Zmiany funkcjonalne w mézgu +
Mutacje chromosoméw +
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We wszystkich klasyfikacjach kryteriéw rozpoznania choroby Alzheimera
konieczne jest wystgpienie zaburzen pamieci i innych funkcji poznawczych
(choé to, ktdre z nich s3 zaburzone, jest réznie ujmowane), stale obnizanie
sie funkcjonowania poznawczego oraz brak danych stwierdzajacych inng
przyczyng otepienia. W klasyfikacji ICD-10 kladzie si¢ nacisk na zaburzenia
poszczegoblnych funkcji poznawczych, w DSM-IV — na skutki choroby, ktérych
doswiadcza chory (wylaczanie go ze sfery zawodowej i spolecznej), a w kryte-
riach NINCDS-ADRDA - na zmiany anatomiczne, funkcjonalne i genetyczne.
Na mozliwg obecno$é afazji/zaburzen mowy wskazuja klasyfikacje ICD-10
i DSM-IV (w nowej wersji DSM-V rowniez wskazuje sie na mozliwg obecno$¢
deficytow jezykowych). Takze w obu tych klasyfikacjach jest mowa o ,,podstep-
nym” poczatku choroby i koniecznosci wykluczenia uzaleznienia od substangji,
ktére moglyby powodowac otepienie. Z kolei w kryteriach ICD-10 i NINCDS-
-ADRDA podkresla si¢ konieczno$¢ utrzymywania si¢ objawéw przez mini-
mum sze$¢ miesiecy, brak naglego (udarowego) poczatku i objawéw neurolo-
gicznych. Autorzy klasyfikacji DSM-IV i kryteriow NINCDS-ADRDA postulujg
natomiast wykluczenie chordb psychicznych przy rozpoznawaniu AD.

1.4. Charakterystyka choroby Alzheimera

Mimo ze najczeSciej przedstawia sie kryteria rozpoznania choroby Alzheimera
w klasyfikacji ICD-10, przy opisie otepienia w tym schorzeniu pojawia si¢
definicja samej choroby:

[...] pierwotna choroba zwyrodnieniowa mdzgu o nieznanej etiologii, charaktery-
zujaca sie okreSlonymi cechami neuropatologicznymi i neurochemicznymi. Pocza-
tek choroby jest zwykle trudny do ustalenia. Choroba rozwija sie powoli, lecz
stale postepuje przez okres kilku lat (Migdzynarodowa Statystyczna Klasyfikacja...;
dostep 14.10.2019).

Na podstawie analizy poszczegdlnych elementéw tej definicji mozna stwo-
rzy¢ charakterystyke choroby Alzheimera. Jako ,pierwotna choroba zwy-
rodnieniowa mézgu”” AD jest nieuleczalna — terapie farmakologiczne i nie-
farmakologiczne jedynie tagodza objawy i spowalniajg proces chorobowy.

7 Do innych schorzen tego typu naleza: choroba Picka, choroba Parkinsona, choroba
Wilsona, choroba Huntingtona. Natomiast choroby otepienne wtérne to choroby naczynio-
pochodne i toksyczne oraz te zwigzane z zaburzeniami metabolicznymi, niedoborem mikro-
elementow, neuroinfekcjami.
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»Nieznana etiologia” oznacza, ze przyczyny schorzenia sg wciaz hipote-
tyczne; najpopularniejsze dotyczace ich hipotezy® to hipoteza amyloidowa
i hipoteza tau. Pierwsza wigze chorobe z odkladaniem sie¢ w mozgu blaszek
amyloidowych, druga — z obecnoscia splatkéw neurofibrynalnych biatka tau
(Bugaj, Jermakow 2016: 87-88). Zamiast przyczyn choroby w literaturze
czesciej opisywane sg jedynie czynniki ryzyka zwigkszajace mozliwosé zacho-
rowania: wiek, pte¢ zefiska (ze wzgledu na prawdopodobne zaangazowanie
estrogenéw w proces patologiczny), polimorfizm genu 19 ApoE (u 35-40%
chorych z AD), zesp6t Downa, wystepowanie w rodzinie AD, urazy glowy,
stosowanie hormonalnej terapii zastepczej, choroby naczyniowe mézgu, nad-
ciSnienie tetnicze, cukrzyca typu 2, otylosé, hiperlipidemia, zespét metabo-
liczny, nikotynizm, brak aktywnoSci fizycznej, niskie wyksztalcenie, depre-
sja. Dodatkowo wczesnym postaciom choroby Alzheimera sprzyjaja mutacje
genow: 1, 12, 14, 21° (Bilikiewicz, Bidzan 1998: 11-22, Tesco, Sorbi, Ama-
ducci 1998: 23-33, Sobéw i in. 2004: 178-179, Antoniak 2012: 17-18,
Leszek 2012: 102, Norton i in. 2014: 789, Barcikowska 2018: 59-60).

»Okreslone cechy neuropatologiczne i neurochemiczne” oznaczajg obu-
mieranie komérek nerwowych'®, przerwanie potaczenia migedzy nimi i zaha-
mowanie ich czynnosci poprzez spadek produkgji przekaznikow mozgowych
(gtownie acetylocholiny, serotoniny, dopaminy, noradrenaliny). W badaniu
po$miertnym stwierdza si¢ uogélniony zanik mézgu gtéwnie w ptatach skro-
niowych, czolowych i ciemieniowych. Zmiany neuropatologiczne dotycza
obecnosci wspomnianych wczes$niej blaszek/plytek starczych oraz splatkéw
neurofibrynalnych. Pierwsze to blaszki neurytyczne, ktére zawierajg amyloid
i wyraznie si¢ powigkszaja, drugie to zwyrodnieniowe widkna neuronowe
utworzone z biatka tau (Puzyniski, Wcidrka 1997: 52, Wegiel, Wisniewski
1998b: 97-106, Wisniewski, Wegiel 1998: 107-126, Sobéw i in. 2004:
186-189, Antoniak 2012: 18-19, Bugaj, Jermakow 2016: 86-87).

8 Inne hipotezy to dysfunkcje systemu cholinergicznego, uszkodzenia spowodowane
wolnymi rodnikami, stresem oksydacyjnym, stanem zapalnym (Kubis, Janusz 2008, Olszewski
2008: 184-185, Gabryelewicz 2016: 105-106).

® W raporcie National Institute on Aging zostaly przedstawione dwadziescia cztery
mutacje genow, ktére odpowiadaja za pojawienie sie¢ u danej osoby choroby Alzheimera.
Mutacije te zostaly odkryte w latach1991-2014, przy czym az czternascie w latach 2012-2014
(Raport NIA 2015: 9).

10 Jerzy Leszek wskazuje, ze ,,[...] postep destrukcji uderzajgco przypomina odwrotng
sekwencje mielinizacji kory mézgowej” — najpierw zostaje zajeta allokora, potem hipokamp,
ciatlo migdatowate, wzgdrze, przodomdzgowie i jadra pnia mozgu (Leszek 2012: 101-102).
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24 1. Choroba Alzheimera

Poczatek choroby jest zwykle trudny do ustalenia i czesto jest okres-
lany jako ,,podstepny”. Miedzy poczatkiem procesu neurodegeneracyjnego
a pojawieniem si¢ objaw6w klinicznych moze mingé nawet dwadzieScia lat —
im wicksza rezerwa poznawcza chorego, tym wigksze bedg mozliwosci kom-
pensacyjne jego oSrodkowego uktadu nerwowego. Pierwsze objawy moga
pojawic si¢ dopiero, gdy ubytek neuronéw bedzie wynosit ponad 50% (Bar-
cikowska 2018: 59). Poza tym chorzy czesto zglaszaja sie do lekarza dopiero
wtedy, gdy zaburzenia funkcji poznawczych zaczynajg znaczaco utrudniaé
ich zycie rodzinne lub zawodowe. Do tego czasu osoby z AD ttumacza swoje
trudno$ci poznawcze zmeczeniem i stresem (Parnowski 1998: 60, Nestoro-
wicz 2012: 24-28).

Sama ,,choroba rozwija si¢ powoli, lecz stale postepuje przez okres kilku
lat”. Dane dotyczace dlugosci zycia po rozpoznaniu choroby s3 rézne, ponie-
waz od momentu wystgpienia objawéw klinicznych choroba dzieli si¢ na trzy
stadia: 1) tagodne, trwajace od dwdch do pieciu lat, 2) umiarkowane — od
dwoéch do dwunastu lat, 3) glebokie — od roku do trzech lat. Czas trwania
kazdego stadium zalezy od tego, kiedy dana osoba zglosi si¢ do lekarza, ile
czasu zajmie proces diagnostyczny i jak bedzie przebiegala terapia. Najcze-
Sciej podaje sie srednig dtugosé zycia chorego po rozpoznaniu choroby od
dwéch do dwunastu lat (Pachalska 2004: 122-123, Domagata 2007a, 2015a,
Nestorowicz 2012: 23-32; Szczudlik 2016: 19-21, Wasilewski, Kachaniuk
2016: 94-95). Jednym z najwazniejszych czynnikoéw wplywajacych na dtu-
gos¢ zycia z chorobg Alzheimera jest jej typ:

® typ o péznym poczatku (Late Onset Alzheimer’s Disease — LOAD)

— chorobe diagnozuje sie u 0s6b po 60.-65. roku zycia, choroba ma
tagodniejszy przebieg niz typ AD o wczesnym poczatku i charak-
teryzuje si¢ bardziej uogélnionym uszkodzeniem wyzszych funkcji
korowych (Puzynski, Wcidrka 1997: 52);

® typ o wezesnym poczatku (Early Onset Alzheimer’s Disease — EOAD)

— chorobe diagnozuje si¢ u 0séb ponizej 60. roku zycia, czesto pocza-
tek choroby stwierdza si¢ nawet u oséb czterdziestoletnich (Zeka-
nowski, Przytuska-Fiszer, Barcikowska 2003). Ten typ rozpoznaje si¢
u 5% chorych (Antoniak 2012: 21-22). Przebieg jest szybszy i bar-
dziej agresywny niz w typie o péznym poczatku (Puzynski, Wciérka
1997: 52) oraz cz¢Sciej jest dziedziczny!! (Wegiel, Wisniewski 1998a:

11U tych 0s6b rozpoznaje sie wowczas tak zwang rodzinng posta¢ choroby Alzheimera
(Early-Onset Familial Alzheimer Disease — EOFAD). Kluczowe jest pojawienie sic w wywia-
dzie rodzinnym licznych przypadkéw zachorowania na AD przed 65. rokiem zycia w kilku
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