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Streszczenie

W pracy przeanalizowano literature dotyczaca pierwszych objawéw wykorzystywanych w diagnozie demencji
u 0s6b z niepelnosprawnoscia intelektualna, u ktorych ryzyko wystapienia choroby otepiennej jest 2-3-krotnie
wyzsze w poréwnaniu do 0s6b z populacji ogolnej. Ze wzgledu na zréznicowany wyjsciowy poziom deficytow oraz
zasobow poznawczych 0séb z niepelnosprawnoscia intelektualng, w procesie diagnostycznym nalezy uwzgledni¢
szereg czynnikow, ktére moga wptywac na obnizenie poziomu funkcjonowania poznawczego. Profil trudnosci
powinien by¢ kazdorazowo poréwnywany ze stanem wyj$ciowym, rozumianym jako optymalny i najlepszy poziom
funkcjonowania intelektualnego, ktory dana osoba zdotala osiagna¢. Z tego wzgledu kluczowy element diagnozy
stanowi zobiektywizowany wywiad z opiekunem, ktdry jest w stanie odnies¢ aktualne objawy do stanu sprzed
choroby. Geriatria 2018; 12: 136-141.

Stowa kluczowe: niepetnosprawnos¢ intelektualna, demencija, choroba Alzheimera
Summary

This paper discusses the literature examining issues of the essential indicators in diagnosis of dementia of
people with the mental retardation. The prevalence of incidents of dementia is 2-3 times greater in comparison
to general population. Due to a differentiated level of cognitive skills and cognitive resources of the people with
intellectual disability, there are multiple factors that must to be taken into account in diagnostic process. The pro-
file of cognitive functioning must be compared with the functioning in the past. The current profile of cognitive
functioning must be compared with the best results evaluated in the past. These facts confirm that the objective
interview with the caregiver is the key point in the diagnosis. Geriatria 2018; 12: 136-141.
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Diagnoza réznicowa choréb otepiennych w trady- postugiwanie si¢ jezykiem oraz zdolnoé¢ do uczenia
cyjnym rozumieniu opiera sie na weryfikacji objawow sie i oceny [1]. Diagnoza oséb z populacji ogdlnej
pod katem kryteriow diagnostycznych zawartych polega na odniesieniu si¢ do norm funkcjonowania
w DSM-5 lub ICD-10. Demencja jest zazwyczaj poznawczego przypisanych danej grupie wiekowej. Na
definiowana jako: zespdt objawdéw wywotany cho- ocen¢ aktualnego poziomu poznawczego skladaja si¢
roba moézgu, zwykle przewlekly lub o postepujacym zazwyczaj: badanie neuropsychologiczne z wykorzy-
przebiegu, charakteryzujacy sie klinicznie licznymi staniem klasycznych metod stuzacych do oceny stop-
zaburzeniami wyzszych funkcji korowych, takich jak: nia nasilenia zaburzen oraz szereg badan lekarskich
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z wykorzystaniem metod neuroobrazowych. Osoby
z niepelnosprawnoscia intelektualng (ang. Intellectual
Disability, ID), przejawiaja jednak wyjéciowy zrézni-
cowany profil deficytéw poznawczych, ktore w czasie
osiagaja stabilno$¢ i wpisuja sie w charakterystyke ich
funkcjonowania [2].

Ryzyko wystapienia demencji u oséb z niepet-
nosprawnoscia intelektualng jest 2-3-krotnie wyzsze
w poréwnaniu do 0séb z populacji ogélnej w normie
intelektualnej. Najsilniejszym predyktorem pojawienia
sie otepienia jest wiek. Ple¢ oraz stopien niepetno-
sprawnosci intelektualnej nie stanowia istotnych czyn-
nikéw roéznicujacych [3]. Stopien rozpowszechnienia
demencji u 0s6b z niepetnosprawnoscia intelektualng
zalezy takze od przyjetej w badaniu metodologii.
Ryzyko pojawienia si¢ zaburzen otepiennych wzrasta
wraz z wiekiem, a okres szczegdlnej podatnosci na
zachorowanie przypada pomiedzy 40 a 60 rokiem Zycia
[4]. Przyktadowo badania irlandzkie z wykorzystaniem
zmodyfikowanej wersji kryteriow diagnostycznych
DSM-IV wykazaty, ze czestos¢ zachorowania na
demencje w wieku 40-49 lat wynosi 5,7% i wzrasta do
30,4% dla 0s6b w przedziale wiekowym 50-59 lat [5]. Ze
wzgledu na nietypowy przebieg, istniejg znaczne trud-
nosci w procesie diagnostycznym, zwlaszcza w rézni-
cowaniu typ6éw otepienia u 0sob z niepelnosprawnoscia
intelektualng. Typowy wiek pojawienia sie pierwszych
objawdw demencji u pacjentéw z ID odpowiada cha-
rakterystykom otepienia o wezesnym poczatku u oséb
w normie intelektualnej (ang. Young Onset Dementia).
Jedyna pewna i trafng metoda sklasyfikowania rodzaju
demencji jest po$miertne badanie histopatologiczne
tkanki moézgowej, ktdre jednak wykonuje si¢ spo-
radycznie. Strydom i wspétpracownicy wykazali,
ze rozklad czestosci wystepowania poszczegdlnych
wariantéw otepienia u osob z ID rézni sie od tego
typowego dla 0s6b wczesniej funkcjonujacych w nor-
mie intelektualnej. Najczesciej diagnozuje sie otepienie
typu alzheimerowskiego, jednakze otgpienie z ciatami
Lewy’ego oraz otepienie czolowo-skroniowe wystepuja
istotnie cze$ciej niz otepienie naczyniowe [6].

Wigkszos$¢ badan dotyczacych problematyki
demencji u 0s6b z niepetnosprawnoscia intelektualng
dotyczy os6b z Zespotem Downa (ang. Down
Syndrome, DS). Przebieg demencji u 0séb z DS jest
nietypowy z wielu powoddéw. Charakter postepu cho-
roby moze zaleze¢ od pierwotnej charakterystyki defi-
cytow oraz zasobow poznawczych, a takze stawianych
wymagan §rodowiskowych. Z tego powodu stosowanie
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klasycznych kryteriow diagnostycznych ICD-10 oraz
DSM - 5 wymaga duzej ostroznosci [7].

Diagnoza réznicowa choréb otepiennych stanowi
aktualne wyzwanie diagnostyczne réwniez wéréd
0s6b w normie intelektualnej. Diagnoza demencji
u 0s6b z niepetnosprawnoscia intelektualng jest pro-
cesem bardziej ztozonym, wieloetapowym, poniewaz
wymaga uwzglednienia dodatkowych czynnikéw, np.
wezesniejszego funkcjonowania osoby. Niezbedne jest
zaobserwowanie postepujacego procesu otepiennego,
ktory w przypadku oséb zID jest rozumiany jako utrata
wczeéniej nabytych umiejetnosci. Ze wzgledu na duza
roznorodnos¢ prezentowanych trudnosci poznaw-
czych, ktére moga wpisywac sie w charakterystyke
funkcjonowania konkretnej osoby, bardzo trudno jest
w pojedynczym badaniu oceni¢, czy wystapil regres
w zakresie konkretnych umiejetnosci. Dodatkowo
diagnoza nie powinna ogranicza¢ sie¢ wylacznie do
sfery poznawczej, ale obejmowa¢ takze aspekt spo-
teczny i umiejetnosci praktyczne. Ponadto nalezy
wykluczy¢ inne potencjalne przyczyny spadku wydol-
nosci poznawczej, ktoére moga dotyczy¢ zaréwno osob
w normie intelektualnej, jak i z niepelnosprawnoscia
intelektualng, takie jak: depresja (okreslana réwniez
mianem pseudootepienia) oraz czynniki somatyczne,
m.in. niedoczynnos¢ tarczycy, niedobor witaminy B12,
hiponatremia [8,9].

Objawy demencji u oséb z zespotem
Downa (Down syndrome)

Wczesne objawy otepienia typu alzheimerow-
skiego u 0s6b z Zespotem Downa obejmuja zaburzenia
pamieci $wiezej oraz deterioracje w zakresie kompe-
tencji jezykowych [10,11]. Pierwsze symptomy demencji
moga pojawic sie dwie/trzy dekady wczeéniej niz u osdb
z populacji ogolnej i czesto wiaza sie ze zmianami
osobowosci oraz zachowania takimi jak: apatia, brak
motywacji, updr czy impulsywno$é. Wymienione
objawy nalezg do grupy zaburzen niekognitywnych.
Symptomy niekognitywne pozostajg w zwigzku
z deficytami w zakresie funkcji wykonawczych, rozu-
mianymi jako zdolnosci inicjowania, hamowania oraz
kontroli przebiegu dzialania [12]. u 0s6b z ID obserwuje
sie atrofi¢ w obrebie platéw czolowych, ktéra moze
stanowi¢ przyczyne pogorszenia organizacji dziatania
na poziomie wykonawczym. W trakcie trwania cho-
roby pojawiaja sie zaburzenia neurologiczne, miedzy
innymi trudnosci z chodzeniem oraz drgawki, najcze-
$ciej toniczno-kloniczne. Dodatkowo moga wystapic
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mioklonie z objawami mézdzkowymi. Stwierdza sig,
iz wspolwystepowanie epilepsji wigze sie z bardziej
agresywna postacig choroby Alzheimera oraz wyz-
szym wskaznikiem $miertelnosci u oséb z Zespotem
Downa. Dotychczas nie rozpoznano dokladnych
przyczyn tej zaleznoéci. Podobnie jak u 0s6b w normie
intelektualnej, srodkowe stadium choroby wiaze si¢
z postepujacymi i uogdlniajacymi sie zaburzeniami
funkeji poznawczych. W bardziej zaawansowanym
stadium choroby do pierwotnych trudnosci dotaczaja:
apraksja oraz inne objawy neurologiczne, w tym: epi-
lepsja, niekontrolowanie czynnosci fizjologicznych,
patologiczne odruchy ssania lub chwytania oraz zespot
parkinsonowski. Epilepsja moze stanowi¢ takze objaw
zwiastujacy otepienie u 0sdb z niepetnosprawnoscig
intelektualng. W tabeli I przedstawiono uporzgdko-
wang liste potencjalnych objawdéw demencji u oséb
z Zespolem Downa.

Najczesciej opisywane objawy demencji u oséb
zniepelnosprawnoscia intelektualng o innej przyczynie
niz Zesp6!l Downa to ogélna deterioracja funkcjono-
wania, stwierdzana u 50% osob, ktéra wigze sie ze
zmianami w zachowaniu oraz emocjonalno$ci w 15%
przypadkdw [6]. Zaburzenia pamieci stanowia wazny,
ale niekluczowy objaw pierwszego stadium otepienia.
Inne symptomy towarzyszace to: zaburzenia snu,
utrata energii, obnizenie nastroju, urojenia, halucy-
nacje, delirium. W bardziej zaawansowanym stadium

TabelaI. Objawy demencji u 0s6b z zespotem Downa
Table I.

choroby pojawiaja sie: nietrzymanie moczu oraz pro-
blemy z chodzeniem [23]. Wykazano, iz zachowania
agresywne sg bardziej powszechne w grupie oséb
z niepelnosprawnoscig intelektualng o etiologii innej
niz zesp6t Downa [23].

Trudnosci diagnhostyczne

Proces diagnostyki demencji u oséb z niepetno-
sprawnoscig intelektualng jest wymagajacy i wielo-
etapowy. Osoby z demencja beda uzyskiwaly gorsze
rezultaty w standaryzowanych kwestionariuszach (np.
testach inteligencji), w poréwnaniu do wynikdow osia-
gnietych w tym samym teécie w przeszlosci. Problem
diagnostyczny moze stanowi¢ brak systematycznych
badan funkcjonowania poznawczego i psychospotecz-
nego, na podstawie ktérych mozna by zaobserwowaé
postep procesu otepiennego. Z tego wzgledu zaleca sie
przeprowadzenie minimum jednego badania diagno-
stycznego przed ukonczeniem 36 roku, ktére bedzie
stanowilo punkt odniesienia (baz¢ normatywna) dla
rezultatéw osiaggnietych w pdzniej przeprowadzonej
rediagnozie [8].

Zmiany w zakresie umiejetnosci adaptacyjnych
oraz zaburzenia zachowania mogg sugerowa¢ pocza-
tek demencji. Nalezy jednak wzig¢ pod uwage duze
rozpowszechnienie trudnosci zwigzanych z nieprzy-
stosowaniem emocjonalnym oraz zaburzeniami
zachowania w grupie oséb z ID, na przyktad agresje

Diagnostic criteria for dementia according to ICD-10

Objawy zwiastujace

Utrata pamieci [13]

Zmiany osobowosci oraz zachowania

Pogorszenie w zakresie wykonywania
codziennych czynnosci [13]

Pogorszenie w zakresie fluencji stownej [13]

Problemy z higieng osobistg [18]

Zaburzenia zachowania
i zmiany osobowosci [13]

Trudnosci z ubieraniem sie [19]

Utrata umiejetnosci funkcjonalnych [14]

Trudnosci w zakresie samodzielnego jedzenia [19]

Spowolnienie psychoruchowe [14]

Zaburzenia zachowania, agresja [20]

Utrata zainteresowan [14]

Irytacja [20]

Zaburzenia pamieci oraz inne zaburzenia poznawcze

Zaburzenia neurologiczne
(w zaawansowanym stadium choroby)

Zaburzenia pamieci Swiezej — objaw typowy dla |
stadium demencji [15]

Epilepsja [21,22]

Zaburzenia funkcji wzrokowo-przestrzennych [15]

Mioklonie [21,22]

Zaburzenia pamieci krotkotrwatej i semantycznej [15]

Patologiczne odruchy chwytania i ssania [21]

Zaburzenia funkcji wykonawczych [16]

Sztywnos¢ [21]

Apraksja [17]

Zmiana postawy ciata [21]
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werbalng/niewerbalng, samookaleczanie sie, impul-
sywnos¢ [24]. Uwzglednienie wysokiego prawdopodo-
bienstwa wystepowania powyzszych problemoéw wérod
0s6b z niepetnosprawnoscia intelektualna utrudnia
jednoznaczne przypisanie obserwowanych trudnosci
objawom demencji. Z tego powodu w procesie diagno-
stycznym nalezy wykluczy¢ inne przyczyny aktualnych
trudnosci: choroby tarczycy, zapalenie stawow, utrate
wzroku lub stuchu, niedobory witamin, depresje, cho-
roby ukladowe, infekcje, przewlekty bdl oraz efekty
uboczne stosowanych lekow [3].

Kolejng trudno$¢ diagnostyczng stanowi duze
rozpowszechnienie zaburzen afektywnych, zwlaszcza
depresji, wirdd osob z ID. Znaczace obnizenie nastroju
moze spowodowac zmiang zachowania oraz pogor-
szenie poziomu funkcjonowania poznawczego. Z tego
wzgledu w procesie diagnostycznym nalezy wykluczy¢
wystapienie duzego epizodu depresji, jako pierwotne;j
przyczyny wyzej wymienionych trudnosci. Nalezy
takze wzig¢ pod uwage, ze zaburzenia niekognitywne
(na przyklad depresja czy zaburzenia psychotyczne)
czesto stanowia integralng czes¢ zespotu objawdw
sktadajacych sie na obraz demencji.

Wskazoéwki diagnostyczne

Z badan wynika, ze do§wiadczenie klinicysty jest
najlepszym predyktorem trafnosci diagnozy demencji
u 0sdb z niepelnosprawnoscig intelektualng — zgodnosé¢

diagnostyczna dotyczyla 84,4% przypadkoéw. Na pod-
stawie kryteriow ICD-10 poprawnie zdiagnozowano
70,3% o0sdob. Korzystajac z kryteriow DSM-IV-TR
- poprawne rozpoznanie postawiono u 56,3% osob.
Z biegiem czasu odsetek poprawnie zdiagnozowanych
przypadkéw na podstawie ICD-10 lub DSM-IV-TR
wzrost, co sugeruje, ze doswiadczeni klinicys$ci wyko-
rzystywali swoja kliniczng wiedze na temat specyfiki
objawéw demencji w zespole Downa, aby zdiagnozo-
wac zaburzenie na wczesniejszym etapie, niz bytoby to
mozliwe, gdyby polegli wylacznie na standardowym
opisie zawartym w systemach diagnostycznych [2].
W tabeli II zaprezentowano klasyczne kryteria dia-
gnostyczne ICD-10 [1].

Uzupelnienie ICD-10 oraz DSM-IV stanowia
kryteria DC-LD zaaprobowane przez British Royal
College of Psychiatrists (Diagnostic criteria for use with
adults with learning disabilities/mental retardation,
DC-LD), ktére zawieraja zbior wskazowek diagnostycz-
nych dedykowanych osobom z niepelnosprawnoscia
intelektualng oraz zaburzeniami uczenia si¢. Wedlug
DC-LD symptomy muszg si¢ utrzymywac przez okres
minimum 6 miesigcy. Pojawiajace sie objawy nie moga
stanowi¢ konsekwencji zaburzen psychicznych oraz
innych choréb somatycznych. Zaburzenia psychiczne
moga wspolwystepowac z demencjg, jednak nie moga
stanowi¢ pierwotnej przyczyny prezentowanych
trudno$ci. Objawy demencji sa rozumiane jako pogor-

Tabela II. Kryteria diagnostyczne demencji wedtug kryteriow ICD-10
Table II.  Symptoms of dementia in people with Down Syndrome

Uposledzenie pamigci. Obserwowalne w uczeniu si¢ nowych informacji. W bardziej zaawansowanym
stadium choroby przypominanie wydarzen z przesztosci rowniez moze by¢ uposledzone. Trudnosci
moga dotyczy¢ materiatu o charakterze werbalnym i niewerbalnym.

funkcji poznawczych.

Uposledzenie innych funkcji poznawczych. Charakteryzuje sie zaburzeniami w zakresie formutowania
ocen oraz myslenia, trudnosciami w planowaniu i organizowaniu, a takze ogoélnego przetwarzania
informacji. Zaburzenia sg rozumiane jako znaczny spadek wydolnosci umystowej w zakresie wybranych

Swiadomo$é otoczenia. Brak zaburzen $wiadomosci przez okres wystarczajgco dtugi, aby jednoznacznie
zdiagnozowac przyczyne trudnosci jako deterioracje w zakresie pamigci i innych funkcji poznawczych.

zachowan spotecznych.

Zaburzenia w zakresie kontroli emocji i motywacji lub zmiana w zachowaniu spotecznym. Zmiany
manifestujg sie w co najmniej jednym zakresie: labilnosci emocjonalnej, irytacji, apatii lub uposledzeniem

najmniej przez okres 6 miesigcy.

Czas trwania. Deterioracja w zakresie pamieci i innych funkcji poznawczych musi utrzymywac sie co

ICD-10 Choroba Alzheimera.

Spetnione zostaty wszystkie kryteria powyzsze kryteria diagnozy demenciji.

Kryteria wytaczenia. Brak elementéw w historii choroby lub badaniu lekarskim wskazujgcych na chorobe
uktadowsq, uzaleznienie od alkoholu lub narkotykow.

Poczatek i postepujgcy charakter schorzenia. W przypadku diagnozy choroby Alzheimera ewidentny
stopniowy poczatek oraz pogtebianie sie deficytow poznawczych.
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szenie w zakresie r6znych domen funkcjonowania,

ktdre nie ujawnialy sie przed wystapieniem choroby.

Osoba z niepelnosprawnoscig intelektualng traci

umiejetnosci wezesniej nabyte. Z tego powodu proces

diagnostyczny oséb z niepelnosprawnoscig intelek-
tualng ma zawsze charakter indywidualny, a punkt
odniesienia (odpowiednik norm dla 0séb z populacji
ogolnej) jest ustalany na podstawie dostepnej doku-
mentacji medycznej i dotyczy najlepszego poziomu
funkcjonowania w zakresie konkretnych umiejetnosci
na przestrzeni zycia. Aby zdiagnozowac otepienie
musza wystapi¢ zaburzenia pamieci w postaci m.in.:
zapominania imion, nierozpoznawania bliskich lub
przedmiotéw codziennego uzytku. Ponadto powinny
pojawi¢ sie zaburzenia kontroli emocji, obnizenie
poziomu motywacji do dziatania oraz zaburzenia
zachowania: labilno§¢ emocjonalna, irytacja, apatia,
utrata motywacji, trudnoéci z mowa, mniejsza iloé¢
interakcji spotecznych oraz nieadekwatne zachowania

spoteczne [25].

Diagnoza wymaga dokladnej analizy aktualnego
stanu pacjenta i jego poréwnania do poziomu funk-
cjonowania w przeszlosci. Brak danych zwigzanych
z monitorowaniem stanu osoby z niepetnosprawnoscia
intelektualng utrudnia postawienie prawidlowego roz-
poznania. Warto uwzgledni¢ nastepujace wskazowki
diagnostyczne:

1. Nie ma mozliwo$ci zdiagnozowania demencji
u osoby z niepelnosprawnoscia intelektualng na
podstawie pojedynczego badania psychometrycz-
nego i lekarskiego.

2. Nie jest mozliwe zdiagnozowanie demencji przez
lekarza psychiatre wylacznie na podstawie powta-
rzanego badania psychometrycznego lub z uwzgled-
nieniem zachowan adaptacyjnych, poniewaz istnieje
wiele mozliwych przyczyn powyzszych zaburzen.
Jednakze tego typu informacje w polaczeniu z peing
diagnostyka psychiatryczng oraz badaniem fizykal-
nym s3 wysoce uzyteczne w procesie monitorowania
dynamiki zmian objawéw. Uzyskane podczas bada-
nia dane warto wzbogaci¢ o informacje z wywiadu
z opiekunem osoby z niepelnosprawnoscig intelek-
tualna.

3. Dostep do co najmniej 6-miesiecznej historii moni-
torowania stanu pacjenta, co pozwala na rozréznie-
nie demencji od delirium.
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4. W grupie os6b z niepelnosprawnoscig intelektualng
znacznie trudniej jest okresli¢ stadium procesu
otepiennego.

5. U osob w normie intelektualnej diagnoza demencji
wigze sie z diagnoza réznicowa okre$lajaca typ
otepienia, np. otepienie typu alzheimerowskiego,
otepienie czotowo-skroniowe czy otepienie z cia-
tami Levy’ego itd. Istnieje jednak wiele trudnosci
diagnostycznych, cze¢sto uniemozliwiajacych
dokonania rozréznienia, ktére jest mozliwe dopiero
w po$miertnym badaniu tkanki mézgowej. Rézne
rodzaje demencji moga ze sobg wspolwystepowac.
W wiekszosci takich przypadkéw zaleca sie ogdlng
diagnoze demencji. W diagnozie roznicowej choroby
Alzheimera oraz otepienia naczyniowego mozna
wykorzysta¢ standardowa skale Hachinskiego,
jednakze interpretacja w grupie oséb z ID powinna
by¢ dokonywana w sposdb ostrozny.

Whnioski

Diagnoza demencji u 0s6b z niepelnosprawnoscia
intelektualng stanowi nadal aktualne wyzwanie dia-
gnostyczne, jest wielowymiarowa - zazwyczaj wymaga
dluzej obserwacji oraz przeprowadzenia doktadnego
wywiadu z opiekunem. Zastosowanie powyzszych
wskazowek uwzgledniajacych objawy demencji zwiek-
sza trafnos§¢ diagnostyczng i ulatwia rozpoznanie
choroby otepiennej u oséb z ID. Wczesna diagnoza
jest niezbedna do wdrozenia odpowiedniego leczenia
farmakologicznego oraz przygotowania opiekuna na
postep choroby i radzenia sobie z jej konsekwencjami
[26,27).
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