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Choroby zwyrodnieniowe osrodkowego ukiadu nerwowego (OUN) to grupa
schorzen o nie znanej etiologii, czgsto skrytym poczatku i powoli postgpujacym
przebiegu. Dzieli si¢ je na kilka grup w zaleznosci od poziomu uszkodzenia OUN
i lokalizacji uszkodzenia w poszczegélnych czesciach mozgu:

« schorzenia z dominujacym zaj¢ciem zwojow podstawy i pnia mézgu,

« schorzenia z dominujacym zaj¢ciem moézdzku i rdzenia,

e procesy zwyrodnieniowe neuronu ruchowego.

I. SCHORZENIA Z DOMINUJACYM ZAJECIEM MOZDZKU
I RDZENIA

Jest to grupa choréb, w ktérych na pierwszy plan wysuwaja si¢ objawy
uszkodzenia funkcji mézdzku i rdzenia. Z powodu czg¢stego braku korelacji migdzy
obrazem klinicznym i zmianami morfologicznymi oraz faktu, ze obserwuje sie
liczne formy posrednie pomigdzy zdefiniowanymi zespolami, podziat kliniczny
wcigz ulega zmianom.
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W tej grupie chorob wyodrgbniamy:

» uktadowe choroby zwyrodnieniowe z dominujacym zajgciem moézdzku, jak
pierwotny zanik kory mo6zdzku, czyli zwyrodnienie mézdzkowo-oliwkowe,

e uktadowe choroby zwyrodnieniowe z dominujacym zajgciem mozdzku
i rdzenia kregowego, jak choroba Friedreicha, czyli dziedziczna ataksja
rdzeniowa, oraz z objawami zwyrodnienia takze mostu, jak zanik oliwkowo-
-mostowo-moézdzkowy,

« zaniki wieloukladowe.

Pierwotny zanik kory mézdzku, czyli zwyrodnienie mézdzkowo-oliwkowe,
wystepuje w wieku Srednim (35-40 lat) lub péznym (okoto 60 r.z.). Klinicznie
charakteryzuje si¢ powoli postgpujacq ataksja — poczatkowo konczyn dolnych,
a nastgpnie gormych. Zanik kory mozdzku jest wyrazny, z dominacja zaniku
w grzbietowej czg¢sci robaka mozdzku i kory grzbietowej. Zanikowi ulegaja takze
jadra oliwki i szlaki oliwkowo-mdzdzkowe. Czgsto pojawia si¢ dyzartria.
Wyodr¢gbniamy dwie postacie choroby:

» zwyrodnienie mozdzkowo-oliwkowe wieku sredniego, zwane zwyrodnieniem

mozdzkowo-oliwkowym typu Holmsa,

e zwyrodnienie mozdzkowo-oliwkowe wieku poznego typu Marie-Foix-

-Alajouanine.

Wiodacym objawem w tej grupie chorob jest beztad. Zmiany obserwowane
w obrazie neuropatologicznym polegaja na zaniku neuronéw i nastgpczej reakcji
glejowej. Obserwuje si¢ rowniez demielinizacj¢ widkien nerwowych.

II. HISTORIA CHOROBY PACJENTA

Pacjent, mg¢zczyzna lat 65, od pigciu lat cierpial na zawroty glowy, zaburzenia
rownowagi i artykulacji. W badaniu neurologicznym obserwowano u niego ataksje
z asynergig i dysmetria, zaburzenia rownowagi i postawy, oczoplas poziomy —
objawy swiadczace o zajgciu mozdzku. Objawy byly symetryczne, obustronne.

W lutym 2000 r. pacjent zostat skierowany do Poradni Neurologicznej Instytutu
Medycyny Wsi celem diagnostyki réznicowej. W przebiegu choroby objawy na-
rastaly. Pojawila si¢ dyzartria i trudnosci w oddychaniu.

W podstawowej neurologicznej diagnostyce roznicowej dyzartrii obraz
zaburzen mowy sugerowat zaj¢cie nie tylko mozdzku, ale takze pnia mézgu.

Na podstawie badania neurologicznego klinicznego, foniatrycznego i logope-
dycznego, a takze badan dodatkowych oraz badan neuroobrazujacych postawiono
rozpoznanie wstgpne: zanik moézdzkowo-oliwkowy typu Holmsa. Pacjent zostat
skierowany do Instytutu Psychiatrii i Neurologii celem wykluczenia choréb
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o podtozu metabolicznym oraz innych genetycznie uwarunkowanych. W obrazie
klinicznym dominowata dyzartria o charakterze mieszanym.

Wyniki badan neuroobrazujgcych (rezonans magnetyczny — MRI)
wykazaly zaniki kory mézgu, mézdzku i pnia mdézgu — gléwnie jader oliwkowych.

Ocena foniatryczna:

Gtlos obtozony, podsychajaca blona $luzowa tylnej sciany gardta. Krtan w stro-
boskopie: oba faldy glosowe o nieznacznie pogrubiatych, nierdwnych brzegach
(wigksze zmiany po stronie prawej). Drgania faldow glosowych nieregulame,
zachowane przesunigcie brzezne. Podczas fonacji niedomykalnosé glos$ni w czgsci
srodkowej niewielkiego stopnia.

III. OCENA LOGOPEDYCZNA

W badaniu logopedycznym wykorzystano eksperymentalng wersje Skali
Dyzartrii — technike diagnostyczna, do ktdrej opracowania zainspirowat Dysarthria
Profile S. ]J. Robertson. Skala Dyzartrii zawiera 74 zadania, przyporzadkowane
9 sferom. Poszczegolne zadania oceniane sa na 5-stopniowej skali (0 — poziom nor-
malny, 1 — dos¢ dobry, 2 — dostateczny, 3 — staby, 4 — niedostateczny). Dodatkowe
informacje dotyczace wynikow badania podkreslane sa w danych zamieszczonych
w nawiasach obok niektorych zadan.

Ocena zadan na S-stopniowej skali pozwolita na obliczenie $redniej wynikow
w poszczegodlnych sferach. Przedstawione sg one w kolejnosci od najwiekszego do
najmniejszego stopnia nasilenia trudnosci (wartosci srednich podano w nawiasach):

e [ — Samoocena mowy (1,6)

e V — Oddychanie (1,3)

¢ IV - Prozodia (1,1)

o [II — Artykulacja (1,0)

« VIII — Ruchy naprzemienne (0,9)

o II — Zrozumiatos¢ (0,8)

¢ VI — Fonacja (0,6)

e VII — Stan funkcjonalny migsni aparatu artykulacyjnego (0,4)

o IX — Czynnosci fizjologiczne w obrgbie jamy ustnej i gardta (0,0)

Interpretacja wynikow:

Przy generalnie niewielkim stopniu nasilenia objawéw dyzartrii (Sredni wynik
w Skali wynosi 0,9) subiektywna ocena pacjenta jego trudnosci w mowieniu
wskazuje na znaczny dyskomfort w tej dziedzinie — jako utrudnione odczuwa on
oddychanie, meczy si¢ podczas mowienia i niechgtnie podejmuje kontakt stowny
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Tab. 1. Skala Dyzartrii

Sfera

Zadanie

1. Samo-
ocena

mowy

Ocena zrozumialodci wypowiedzi wlasnych pacjenta

Meczliwosé¢ podczas méwienia

Ktopoty z oddychaniem

Trudnosci glosowe

Motywacja do méwienia (zmieniona w zaburzeniach nastroju: obnizona — podwy2szona)

1l. Zrozu-
mialosé

R« ienie wypowiedzi pacjenta przez badajacego

Rozumienie wypowiedzi pacjenta przez rodzing

R¢ ienie czytania pacj przez badajacego

sleN]=] w]a]w]n]=

Rozumienie czytania pacjenta przez rodzing

I1I. Arntykulacja

(wyrazy powtarzane przez pacjenta w zadaniach 1-4: agrest, okno, ekran, uszy, igla, matpka,
mis, balwan, biedronka, parasolka, pisanki, wagon, widelec, wszystko. film, telewizor, dym,
noze, strazacy, zegarmistrz, cukierki, dzwonek, lejek, litr, rower, $niezyca, zZxenica, ¢ma,
dziecko, niebo, szczotka, 26lw, czlowiek, dzungla, kogut, kielich, gwiazdy, gimnazjum,
helikopter, Chinczyk)

1. Artykulacja samoglosek w wyrazach

2. Antykulacja spolglosek w wyrazach

3. Wymowa zbitek spolgloskowych w wyrazach

4. Wymowa wyrazow wielosylabowych

S. Wyrazisto$¢ wymowy w zdaniach (Przyszla koza do woza. Z duzej chmury maty deszcz.
Pan Hilary zgubil swoje okulary. Ten si¢ $émieje, kto sie émieje ostatni.)

IV. Prozodia

1. Utrzymanie wladciwego tempa méwienia (tempo: zbyt wolne. zbyt szybkie. przyspieszane.
zwalniane, niestabilne)

2. Zdolno$é przyspieszania tempa méwienia

3. Zdolnosé zwalniania tempa méwienia

4. Utrzymanie wlasciwego rytmu (skandowanie, staccato, méwienie z przeciaganiem,
z nieodpowiednim akcentem)

S. Intonacja w swobodnych wypowiedziach (monotonna, niestabilna)

6. Nadladowanie intonacji (Zamknij te drzwi! Czy mozesz zamkna¢ te drzwi? Drzwi s
zamknigte.)

7. Nasladowanie réznych wzorcow akcentowania (Dzisiaj id¢ na spacer. Dzisiaj id¢ na
spacer. Dzisiaj ide na spacer.)

V. Oddychanie

1. Oddychanie w spoczynku (sptycone, nadmiemie pogigbione)

2. Rytm oddychania w spoczynku (szybki, wolny)

3. Oddychanie podczas méwienia (splycone, nadmiemie pogigbione)

4. Rytm oddychania podczas méwienia (szybki, wolny)

5. Dlugoé¢ wydechu podczas emisji /s/

6. Dlugosé wydechu podczas emisji serii /s/

7. Synchronizacja oddychania i fonacji (méwienie na wdechu, resztkami powietrza)

VI. Fonacja

1. Nastawienie glosu — rozpoczecie emisji /a/_(twarde, chuchajace)

2. Maksymalny czas fonacji /a/

3. Natg2enie glosu podczas méwienia (zbyt duze, zbyt male, niestabilne)

4. Zwigkszanie nat¢zenia glosu /a/

5. Zmniejszanie nat¢zenia glosu /a/

6. Wysoko$¢ glosu (glos zbyt niski, zbyt wysoki, niestabilny)

7. Podwyzszanie wysokoéci glosu /a/

8. Obnizanie wysokosci glosu /a/

9. Jakod¢ glosu (ochryply, bezdwigczmy, slaby, przerywany)

10. Barwa glosu (hipemosowas¢, hiponosowosé)

11. Bezglos (nic wystepuje. wystgpuje)
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1. Symetria twarzy w spoczynku (opadnigcie prawostronne, opadni¢cie lewostronne) X
2. Scig&anie warg X
% 3. Rozciaganic warg X
§ 4. Utrzymywanie zlaczonych warg w spoczynku X
é‘ 5. Laczenie warg podczas méwienia X
3 6. Napi¢cie warg w zadaniach 3-5 (podwy2szone, zmniejszone, niestabilne) X
g 7. Przesuwanie 2uchwy w prawo X
g 8. Przesuwanie 2uchwy w lewo X
s 9. Wysuwanie jezyka (jezyk zbaczajacy w prawo, zbaczajacy w lewo) X
§ 10. Cofanie jezyka X
B 11. Wyglad jezyka (przerodniety, wiotki, z cechami zaniku prawe;j / lewe;j strony, z dr2eniem, |x
& pomarszczony)
i 12. Wypychanie j¢zykiem prawego policzka X
.‘% 13. Wypychanie jezykiem lewego policzka X
5 14. Kierowanie jezyka do prawego kgcika warg X
) 15. Kierowanie j¢zyka do lewego kacika warg X
é 16. Unoszenie czubka j¢zyka wewnatrz jamy ustnej — do gérnych dziasel
g 17. Unoszenie czubka jezyka na zewnatrz jamy ustnej — na gérng warge X
(7] 18. Napigcie jezyka w zadaniach 9-17 (podwyzszone, zmniejszone, niestabilne)
= 19. Unoszenie si¢ podniebienia miekkiego podczas emisji /a/ X
2 20. Unc ie sie podniebienia miekkiego podczas emisji serii /a/ X
1. Szybkie otwieranie i zamykanie ust X
> 2 2. Szybkie {ciaganie i rozcigganie warg X
§ 8 3. Szybkie wysuwanie i cofanie jezyka X
&~ g 4. Szybkie podnoszenie i opuszczanie jezyka na zewnatrz jamy ustnej X
= E_ 5. Szybkie przesuwanie jezyka do prawego i lewego kacika warg - X
> g 6. Szybkie powtarzanie /o-i/ x
7. Szybkie powtarzanie /pa-ta-ka/ X
1. Zucie x
« 2. Potykanie pokarméw stalych X
§ '-g 3. Potykanie ptynow x
123
:;“ :f 4. Polykanie $liny w spoczynku X
S
E‘ g 5. Potykanie §liny podczas jedzenia X
o
‘g g 6. Potykanie $liny podczas méwienia x
E» 3 7. Kaslanie — odchrzakiwanie x
oy
% S
-2

(co zwiazane jest rowniez ze znacznie obnizonym nastrojem spowodowanym
przezywaniem zmian wywotanych procesem chorobowym, jak chociazby
ograniczenie sprawnosci psychofizycznej, a w konsekwencji pogorszenie jakosci
zycia).

Funkcja w najwigkszym stopniu zaburzona jest oddychanie, problemy wy-
stgpuja takze przy wykonywaniu ruchéw naprzemiennych (diadochokineza)
i fonacji. W mniejszym zakresie obserwowane jest obnizenie sprawnosci migsni
aparatu artykulacyjnego.

Dysfunkcje w obrebie sfer: V, VIII, VI i VII rzutujg na organizacj¢ prozodyczna
wypowiedzi oraz artykulacj¢, a w konsekwencji na zrozumialo$¢ mowy pacjenta
1 odczuwane przez niego trudnosci. Pacjent méwi z wysitkiem, glosem lekko
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ochryptym, czesto pochrzakujac, z zaznaczajaca si¢ tendencja do skandowania,
wymowa jest nieco ,,zamazana”, wypowiedz cicha i monotonna.

Przeprowadzona analiza pozwala na stwierdzenie niewielkiego stopnia dyzar-
trii o charakterze mieszanym z przewagg trudnosci oddechowych.

Trudnosci pacjenta dotycza takze porozumiewania jezykowego pisemnego.
W czytaniu przeszkadza oczoplas, a w pisaniu niezbornos¢ ruchowa. W efekcie
Pacjent niech¢tnie podejmuje te czynnosci; unika rowniez wszelkich zaj¢¢ wyma-
gajacych precyzyjnych ruchéw zwiazanych z manipulacja.

IV. STRATEGIA POSTEPOWANIA TERAPEUTYCZNEGO

Terapia logopedyczna ma na celu podtrzymywanie sprawnosci funkcjonalnej
we wszystkich sferach zwiazanych z porozumiewaniem j¢zykowym stownym
i pissmnym. Cwiczenia obejmuja czynnosci proste i zlozone; sa to:

o ¢wiczenia oddechowe i fonacyjne (oddech przeponowy, panowanie nad ryt-
mem i glebokoscia oddechu, kontrola fazy wydechu, synchronizacja oddychania
i fonacji, utrzymywanie i wydtuzanie fonacji, modulowanie natg¢zenia i wysokosci
glosu),

o ¢wiczenia aparatu artykulacyjnego (usprawnianie jgzyka, warg, zuchwy),

o ¢wiczenia diadochokinezy (ruchy naprzemienne narzadéw artykulacyjnych
oraz naprzemienne czynnosci fonacyjno-artykulacyjne),

e ¢wiczenia artykulacyjne i prozodyczne (wymawianie stow o trudniejszej
strukturze fonetycznej, ¢wiczenie wyrazistosci artykulacyjnej w zdaniach i teks-
tach, modyfikacja intonacji, akcentu, rytmu),

« ¢wiczenia sprawnosci manualnej, grafomotoryczne;.

Wskazana jest takze podtrzymujaca psychoterapia pacjenta i najblizszej rodziny.

IV. DIAGNOSTYKA ROZNICOWA I DYSKUSJA

W diagnostyce réznicowej objawdw obserwowanych u pacjenta uwzglgdniono
wszystkie choroby z dominujacym beztadem moézdzkowym oraz takie choroby,
jak choroba Wilsona i SM. Wykluczono je na podstawie obserwacji przebiegu
klinicznego i badan biochemicznych.

W wyniku post¢gpowania diagnostycznego uwzgledniono takze choroby gene-
tycznie uwarunkowane z bezladem moézdzkowym. Dotychczas zidentyfikowano
dziesi¢¢ genow chorobowych odpowiedzialnych za objawy tej grupy choréb
z objawami beziadu rdzeniowo-mézdzkowego. W wigkszosci zespoldw w genach
chorobowych stwierdza si¢ zwigkszona liczbg powtorzen tréjnukleotydu CAG
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(cytozyna, adenina, guanina). Choroby tej grupy rozpoznawane sa od niedawna.
Wszystkie te choroby naleza do jednostek klinicznych wywotanych mutacjami
genetycznymi dynamicznymi. W genomie stwierdzono istnienie tzw. sekwencji
repetytywnych. Sa to niestabilne sekwencje DNA mutujace z duza czg¢stoscia, moga
skiadac¢ si¢ z ciagow od dwoch do pigciu nukleotydéw. Pierwszym genem, dla
ktorego stwierdzono sprz¢zenie z beztadem rdzeniowo-mézdzkowym, byl gen
kodujacy ukiad HLA na chromosomie 6.

Diagnostyka chorob neurodegeneracyjnych jest trudna, wieloaspektowa i nie
z catkowita pewnoscig mozliwa. Pewna diagnoza wymaga badania histologicznego
mozgu, czyli potwierdzenia badaniem tkanki mézgowej post mortem.

Badanie charakteru zaburzen mowy — dyzartrii moze by¢ pomocne w diagnos-
tyce roznicowej i lokalizacji uszkodzenia.

Nie ma przyczynowego leczenia takich schorzen. Dla pacjenta pomocna
okazuje si¢ terapia logopedyczna.
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