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Streszczenie

Wariant behawioralny otepienia czolowo-skroniowego,
bedacy czescia spektrum zwyrodnienia platéw czolowo-
-skroniowych, to rzadka choroba przebiegajaca z szybko
postepujacym otepieniem. Obraz kliniczny tego schorze-
nia nie jest jednorodny, co stanowi dodatkowe utrudnie-
nie, a wiek pacjenta, obecno$¢ niespecyficznych zaburzef
poznawczych czy probleméw w zachowaniu czgsto powa-
dzi do zignorowania podejrzenia otgpienia. Nawet u po-
fowy pacjentéw z wariantem behawioralnym ot¢pienia
czolowo-skroniowego przy pierwszym badaniu ustalane
jest nieprawidlowe rozpoznanie, najcze$ciej w postaci za-
burzenia psychicznego. Pomimo istnienia od ponad deka-
dy kryteriéw diagnostycznych watiantu behawioralnego
otepienia czolowo-skroniowego wiekszo$¢  specjalistow
nie jest z nimi zaznajomiona. Dotyczy to rdwniez najnow-
szych rekomendacji w sprawie rozpoznawania neuropo-
znawczego zaburzenia czolowo-skroniowego. Problemem
jest takze brak narzedzi diagnostycznych, koniecznos¢
przeprowadzania czesto kosztownych i niezbyt dostep-
nych badan dodatkowych czy konsultacji innych specjali-
stéw. Skutkuje to uzyskaniem diagnozy w odleglym czasie
od wystapienia pierwszych objawow. Z powodu szybkiego
postepu choroby zaawansowanie stanu pacjenta niekiedy
uniemozliwia ustalenie wlasciwego rozpoznania. W arty-
kule oméwiono przydatno$¢ oceny przesiewowej, badania
neuropsychologicznego wraz z oceng poznania spoleczne-
go, badan: neurologicznego, genetycznego, biomarkeréw
oraz neuroobrazowego, w diagnostyce wariantu behawio-
ralnego otepienia czolowo-skroniowego, z uwzglednie-
niem kryteriéw i rekomendagji diagnostycznych. Najwaz-
niejsza role we wezesnej diagnostyce tej choroby odgrywa
specyficzny wywiad uwzgledniajacy zar6wno wystepowa-
nie zaburzefi zachowania i/lub schorzef psychiatryczaych
w rodzinie, jak i obecno$¢ typowych i nietypowych obja-
wéw. Jest to pomocne w réznicowaniu behawioralnego
wariantu otepienia czolowo-skroniowego z innymi typami
otepien, zaburzeniami psychicznymi i innymi potencjalny-
mi przyczynami probleméw pacjenta.

Stowa kluczowe: wariant behawioralny otepienia czo-
fowo-skroniowego.

Abstract

The behavioral variant of frontotemporal dementia, part
of the frontotemporal lobar degeneration spectrum, is
a rare disease with rapid progression. The clinical man-
ifestation of this disease is not homogeneous, which is
an additional difficulty. Usually, the patient’s age, the
presence of nonspecific cognitive disorders or behavio-
ral problems lead to ignoring the suspicion of demen-
tia. Half of the patients with the behavioral variant of
frontotemporal dementia are misdiagnosed at the first
examination, most often in psychiatric disease. Despite
diagnostic criteria for the behavioral variant of fronto-
temporal dementia for over a decade, most specialists are
unfamiliar with them. It also applies to the latest recom-
mendations for neurocognitive frontotemporal disorders.
Another problem is the lack of diagnostic tools and the
need of expensive and less available tests or consulta-
tions. It results in obtaining a diagnosis far away from
the onset of the first symptoms. Moreover, due to the
rapid progression of the disease, the advancement of
the patient’s condition sometimes makes it impossible
to make a proper diagnosis. The article discusses the
usefulness of screening, neuropsychological examina-
tion with social cognition, neurological, genetic, bio-
marker, and neuroimaging tests in diagnosing the be-
havioral variant of frontotemporal dementia in terms
of the diagnostic criteria and recommendations. The
most crucial role in the early diagnosis is a specific in-
terview concerning the familial nature of behavioral
disorders and/or psychiatric diseases, with typical and
atypical symptoms. It helps differentiate the behavioral
variant of frontotemporal dementia from other types
of dementia, psychiatric diseases, and other potential
causes of the patient’s problems.

Key words: behavioral variant of frontotemporal de-
mentia.
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Wstep

Rozpoznawanie otepien jest jednym z najtrud-
niejszych proceséw diagnostycznych, szczeg6lnie
za§ dotyczy to otepienia czolowo-skroniowego
(frontotemporal dementia — FID). Spowodowane
jest to przede wszystkim zlozonym obrazem
klinicznym choroby, na ktéry sktada si¢ obecnosé
nietypowych objawéw: relatywnie mlody wiek
pacjenta, wczesna obecno$¢ zaburzen zachowania
i brak deficytéw pamieciowych w poczatkowych
fazach choroby, ktére najczesciej nie sg charak-
terystyczne dla wigkszosci otepien.

Otepienie czolowo-skroniowe jest cze$cia
spektrum zwyrodnienia ptatéw czolowo-skronio-
wych (frontotemporal lobar degeneration — FTLD),
obejmujacego heterogenne manifestacje scho-
rzenia w postaci wariantu behawioralnego FTD
(behavioral variant of FTD — BvFTD), nazy-
wanego niekiedy wariantem czolowym FTD,
oraz semantycznego wariantu pierwotnej afazji
postepujacej (semantic variant of primary progressive
aphasia — SVPPA) i pierwotnej afazji postepujacej
z nieplynnosciag mowy/agramatyzmem (non fluent
agrammatic variant of primary progressive aphasia
— NfvPPA), ktére stanowia jezykowe prezen-
tacje FTD. Na pozostala czes¢ tego spektrum
sktadaja si¢ rzadkie choroby w postaci zespotu
korowo-podstawnego (corticobasal syndrome —
CBY), postepujacego porazenia ponadjadrowego
(progressive supranuclear palsy — PSP) i FID z cho-
roba neuronu ruchowego (FTD with motor neuron
disease — FTD-MND) (Finger 2016; Kuklifiska
i wsp. 2020).

Otepienie czolowo-skroniowe jest chorobg
relatywnie rzadka (1,6-4,1/100 tys. oséb), ale
druga po chorobie Alzheimera pierwotna przy-
czyna otepienia u 0s6b przed 65. rokiem zycia.
Stanowi ono réwniez trzecig pod wzgledem cze-
stosci wystepowania chorobe pierwotnie neuro-
zwyrodnieniowa w populacji 0séb z otgpieniem.
Najczesciej poczatek zachorowania przypada
miedzy 45. a 65. rokiem zycia, ale niekiedy
zdarza si¢ réwniez przed ukoficzeniem 30 lat.
Osoby z BvFTD stanowia najmlodsza (Srednio
58 lat) i najczedciej spotykana (50-70%) grupe
pacjentéw z FTLD, bez przewagi plci (Young
iwsp. 2018). Z uwagi na zlozony obraz kliniczny
i brak uznanych biomarkeréw diagnostycznych
rozpowszechnienie BvETD moze by¢ znacznie
wieksze z powodu blednego rozpoznawania
tego schorzenia jako innego rodzaju otepienia
lub choroby psychicznej. Szacuje sie, ze zabu-
rzenia psychiczne stanowig wstepne rozpoznanie
u blisko polowy pacjentéw z BvVFTD (Johnen
i Bertoux 2019).

Obraz kliniczny wariantu
behawioralnego otepienia
czotowo-skroniowego

Podobnie jak w przypadku innych otepieni
poczatek BvFTD jest zwykle podstepny, a prze-
bieg postepujacy. Choroba charakteryzuje si¢
relatywnie szybkim przebiegiem, jej $redni czas
trwania wynosi ok. 8 lat (Kansal i wsp. 2016).
Pacjenci z BvFTD rzadko sami zglaszajg sie
do lekarza z powodu braku wgladu w swoje
zaburzenia, a poczatkowo objawy poznawcze
nie sg dominujace. Zmiany w zachowaniu pa-
cjenta czesto sg powodem wizyty u psychiatry,
psychoterapeuty lub seksuologa. Pacjenci za-
zwyczaj sa kierowani do specjalisty schorzen
neurozwyrodnieniowych, kiedy powyzsze trud-
nosci staja sie bardzo niepokojace albo ucigzliwe
dla otoczenia lub zagrazajace bezpieczefistwu
pacjenta i najblizszych oséb. Lamanie prawa,
nieprzestrzeganie zasad bezpieczenistwa, naru-
szanie przepiséw ruchu drogowego, dzialania
stanowigce zagrozenie dla otoczenia réwniez sa
czeste. Moga sie pojawi¢ zachowania przestep-
cze i niewtasciwe zachowania seksualne oraz
utrata empatii. Wystepuja rowniez zachowania
stereotypowe, perseweracyjne i przymusowe
oraz nadmierna zalezno$¢ od przypadkowych
bodzcéw w otoczeniu, gtéwnie w postaci za-
chowania uzytkownika (przymusowe uzywanie
obiektéow zgodnie z ich przeznaczeniem, ale
w nieodpowiednich sytuacjach). Odhamowa-
nie, niestosowne komentarze i zachowania,
infantylne poczucie humoru i zarty sa czeste
u pacjentéw z BvFTD. Niekt6rzy stajg sie
apatyczni, abuliczni (pozbawieni wolicjonalnej
mozliwosci dzialania), aspontaniczni w wypo-
wiedziach i inercyjni (bezwladni). Ucigzliwe
dla otoczenia staje si¢ zaniedbanie higieniczne,
zbieractwo lub skapstwo (Barczak 2018). Poza
problemami spolecznymi pacjenci z BvFTD
maja znaczne trudnosci z planowaniem i my-
$§leniem oraz kontrolg zachowania. Nieradzenie
sobie ze zlozonymi czynnos$ciami najczesciej
przez otoczenie jest przypisywane chorobie
Alzheimera lub stresowi (Woollacott i Rohrer
2016). Czesto wytlumaczenia szuka si¢ w zmia-
nie sytuacji zyciowej chorego (np. przejscie na
emeryture) lub zdrowotnej (np. menopauza
u kobiet) (Barczak 2018). Wraz z postepem
choroby nasilaja si¢ i uogdlniaja wszystkie
deficyty, utrudniajgc diagnoze réznicowa (Har-
ciarek i wsp. 2017).

Obraz kliniczny jest w duzym stopniu uwa-
runkowany zmianami neuropatologicznymi
w konkretnych obszarach mézgu. Dominujace
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zaburzenia planowania i myslenia sa charakte- ROZpoOznawanie

rystyczne dla dysfunkcji, grzbietqwo-bocznych Kryteria diagnostyczne, wyrézniajace BVFTD
?lf(?hc przedcz.olowych mozgu. Zmiany osobowo- jako odrebny od jezykowych prezentacji wariant
§ci i zaburzenia zachowania sg charakterystyczne otepienia czolowo-skroniowego, zostaly zapro-

dla dysfunkcji cze$ci przypodstawnych platéw ponowane w 2011 r. (Rascovsky i wsp. 2011)
czolowych, a wycofanie i apatia dla uszkodzenia przedstawione w tabeli 1.

struktur przysrodkowych okolic przedczotowych

] Spektrum objawéw BvFTD jest znacznie
(Young i wsp. 2018).

bardziej réznorodne i cechuje si¢ réwniez inny-

Tabela 1. Kryteria diagnostyczne wariantu behawioralnego otepienia czotowo-skroniowego (behavioral variant of frontotem-
poral dementia — BvFTD)

I. Choroba neurozwyrodnieniowa
Aby spetni¢ kryteria rozpoznania wariantu behawioralnego otepienia czotowo-skroniowego, musi by¢ obecna deterioracja
zachowania i/lub funkcji poznawczych, stwierdzana na podstawie obserwacji lub wywiadu od wiarygodnego opiekuna

Il. Mozliwy BvFTD
Aby spetnic kryteria rozpoznania, musza by¢ obecne 3 z 6 (A—F) zaburzen poznawczych i/lub zachowania. Objawy musza
mie¢ bardziej charakter staty lub nawracajacy, niz wystepowac rzadko i sporadycznie:
A. Wczesne* objawy odhamowania (1 z objawow A.1-A.3 musi by¢ obecny):
Al Niewtasciwe spoteczne zachowanie
A.2. Utrata manier
A.3. Impulsywne, nieprzemyslane lub niedbate dziatania
B. Wczesne objawy apatycznosci lub inercyjnosci (1 z 2 objawdw musi by¢ obecny):
B.1. Apatycznos¢
B.2. Inercyjnosc
C. Wczesne objawy utraty wspotczucia lub empatii (1 z 2 objawéw musi by¢ obecny):
C.1. Zmniejszona reaktywnos¢ na potrzeby i uczucia innych ludzi
C.2. Zmniejszone zainteresowania sprawami spotecznymi i relacjami miedzyludzkimi
D. Wczesne perseweracyjne, stereotypowe, przymusowe/rytualistyczne zachowania (1 z objawéw D.1.-D.3. musi by¢
obecny):
D.1. Powtarzanie prostych ruchéw
D.2. Ztozone, kompulsywne lub rytualistyczne zachowania
D.3. Stereotypowe wypowiedzi
Hiperoralnos¢ lub zmiany sposobu odzywiania (1 z objawéw E.1—-E.3. musi by¢ obecny):
E.1. Zmiana preferencji zywieniowych
E.2. Zartoczno$¢, naduzywanie alkoholu lub papieroséw
E.3. Wktadanie do ust lub spozywanie niejadalnych przedmiotéw
Profil funkcji poznawczych w badaniu neuropsychologicznym: zaburzenia funkcji wykonawczych z relatywnie zachowang
pamiecia i funkcjami wzrokowo-przestrzennymi (wszystkie z objawéw F.1.-F.3. muszg by¢ obecne):
F.1. Deficyty funkcji wykonawczych
F.2. Relatywnie zachowana pamie¢ epizodyczna
F.3. Relatywnie zachowane funkcje wzrokowo-przestrzenne

Ill. Prawdopodobny BvFTD

Wszystkie ponizsze objawy (A—C) musza by¢ obecne:

A. Spetnione kryteria dla mozliwego BvFTD

B. Wyrazne objawy deterioracji funkcjonalnej (zgtaszane przez opiekuna badz stwierdzane na podstawie wynikéw skal
CDR lub FAQ)

C. Badanie neuroobrazowe zgodne z BvFTD (1 z 2 objawdw musi by¢ obecny):
C.1. Zanik ptatéw czotowych i/lub skroniowych w badaniu RM lub TK
C.2. Obnizenie przeptywu lub metabolizmu w ptatach czotowych i/lub skroniowych w badaniach SPECT i PET

m

m

IV. BVFTD ze znang patologia wskazujaca na zwyrodnienie ptata czotowo-skroniowego
Musi by¢ obecne kryterium A oraz albo B, albo C

A. Musza by¢ spetnione kryteria dla mozliwego i prawdopodobnego BvFTD

B. Badanie histopatologiczne wskazuje na FTLD w badaniu biopsyjnym lub autopsyjnym
C. Obecnos¢ znanej patogennej mutacji

V. Kryteria wykluczajace rozpoznanie BvFTD

Kryteria A i B muszg by¢ negatywne dla rozpoznania BvFTD

Kryterium C moze by¢ pozytywne dla mozliwego BvFTD, ale musi by¢ negatywne dla prawdopodobnego BvFTD
A. Wzorzec deficytéw jest lepiej wyjasniany inng niz neurozwyrodnieniowa lub medyczna przyczyna

B. Zaburzenia zachowania s3 lepiej ttumaczone przyczynami psychiatrycznymi

C. Biomarkery ewidentnie wskazuja na chorobe Alzheimera lub inny proces neurozwyrodnieniowy

*Wezesne oznacza okres 3 lat od wystagpienia pierwszych objawéw; CDR (Clinical Dementia Rating) — Kliniczna Ocena Otepienia; FAQ (Functional
Activity Questionnaire) — Kwestionariusz Aktywnosci Funkcjonalnej; TK — tomografia komputerowa; RM — rezonans magnetyczny; PET (positron
emission tomography) — pozytonowa tomografia emisyjna; SPECT (single-photon emission computed tomography) — tomografia emisyjna po-
jedlynczego fotonu
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mi symptomami niz te proponowane w kryte-
riach (Korhonen i wsp. 2020). Inne, typowe dla
BvFTD objawy, ktére nie zostaly ujete w kryte-
riach diagnostycznych, obejmuja wspomniany
wczesniej brak wgladu, czyli utrate $wiadomosci
zaburzen przez pacjenta, problemy w adekwat-
nym odbiorze bodzcéw o znaczeniu spolecznym
i emocjonalnym oraz bledne rozpoznawanie
emocji. Moze wystepowal zmieniona wrazli-
wos¢ na bodzce bélowe — pacjenci nadmiernie
odczuwaja stabe bodzce lub nie odczuwaja sil-
nych. Tolerancja na temperature réwniez moze
zostal zmieniona, co przejawia si¢ wkladaniem
cieplej odziezy w temperaturze pokojowej lub
okrywaniem si¢ kocem. Pojawia si¢ hipochon-
dria, skupianie si¢ na drobnych dolegliwo$ciach
fizycznych. Nierzadkie sa objawy psychotyczne
— urojenia (hipochondryczne lub paranoidalne)
i omamy (wzrokowe i dotykowe) (Woollacott
i Rohrer 2016).

Postepowanie diagnostyczne

Zgodnie z wytycznymi DSM-5 (Galecki i wsp.
2018) do rozpoznania BvFTD konieczne jest
spetnienie kryteriéw wystepowania duzego lub
matego zaburzenia neuropoznawczego (A), zabu-
rzenia powinny mie¢ ukryty poczatek i postgpo-
wad stopniowo (B), obraz kliniczny powinien by¢
zgodny albo z wariantem czolowym FTD, albo
jezykowym (C), uczenie si¢ i pamigc oraz funkcje
wzrokowo-motoryczne powinny by¢ relatywnie
zachowane (D), a obecno$¢ zaburzen nie moze
by¢ wyjasniona wystepowaniem patologii naczy-
niopochodnej, zazywaniem substancji, innymi
schorzeniami psychicznymi, neurologicznymi
1 systemowymi.

Prawdopodobne czotowo-skroniowe zabu-
rzenie neuropoznawcze moze by¢ rozpoznane,
jezeli stwierdzono obecnosé: 1) mutacji sprawczej
(zmiana pojedynczego genu, ktéra decyduje
o obecnosci choroby) dla FTD (zob. ponizej)
lub 2) dysproporcjonalnych zmian w obszarach
czotowych/skroniowych w badaniach neuro-
obrazowych.

Mozliwe rozpoznanie czolowo-skroniowego
zaburzenia neuropoznawczego moze by¢ usta-
lone w przypadku braku dowodéw z badania
genetycznego lub neuroobrazowego opisanych
powyzej.

Wywiad

Pierwszym krokiem w diagnostyce powinno
by¢ zebranie doktadnych informacji od rodzi-
ny pacjenta, ze szczegllnym uwzglednieniem
ram czasowych pojawienia si¢ zachowan nie-

typowych dla funkcjonowania pacjenta przed
chorobg (Kuklifiska i wsp. 2020). Moga to by¢
pytania dotyczace zrobienia lub powiedzenia
przez pacjenta czego$ nieodpowiedniego, zmian
uczu¢ wzgledem ludzi lub zwierzat, nawykéw
i preferencji zywieniowych, poczucia humoru
oraz zainteresowania, gléwnie w postaci ujaw-
nienia sie nadmiernej religijnosci lub skupienia
na fizycznych dolegliwo$ciach i poszukiwania
alternatywnych metod zywienia i leczenia (Ra-
scovsky i wsp. 2011). Informacje podawane przez
pacjentéw z BvFTD zazwyczaj nie stanowig
rzetelnego zrédla danych, gtéwnie z powodu
braku krytycyzmu i §wiadomosci choroby (Bat-
czak 2018). Pacjenci czesto majg wcze$niejsza
diagnoze depresji, choroby afektywnej dwu-
biegunowej, zaburzefi schizoafektywnych lub
zespolu ,wypalenia” z powodu naktadania si¢
podobnych objawdéw. Najczesciej nalezg do nich
nasilenie apatycznosci, utrata zainteresowan,
euforia, pobudzenie i niepokdj (Lanata i Miller
2016). Najwazniejsze jest zatem wykluczenie
symptomdéw, ktére sa wynikiem przedchoro-
bowych cech osobowosci lub epizodycznych
pierwotnych zaburzen psychicznych. Wszystkie
objawy psychologiczne i behawioralne muszg by¢
wyraznie zidentyfikowane jako nowe, jako$ciowo
rézne w poréwnaniu z poprzednim zachowa-
niem i co najwazniejsze, Stopniowo narastajace
(Johnen i Bertoux 2019), z brakiem pozadanej
reakcji na leczenie.

Niezwykle istotnym elementem wywiadu
w kierunku BvFTD powinno by¢ uzyskanie
informacji o wszelakich zaburzeniach neuro-
psychicznych w rodzinie pacjenta, szczegélnie
psychiatrycznych, ktére wczesniej mogly by¢
nierozpoznane jako schorzenia neurozwyrod-
nieniowe (Pressman 1 wsp. 2021).

Skale oceny klinicznej i kwestionariusze

Dane uzyskiwane od opiekundw sa najczest-
szym zrédlem informacji o funkcjonowaniu pa-
gjentéw z BvFTD, szczegdlnie we wezesnych
stadiach choroby, co pozwala na réznicowanie
z innymi typami otepien. Standaryzowane kli-
niczne skale oceny, ktére majg na celu ustalenie
nasilenia objaw6w u pacjentéw z FTD, moga by¢
pomocne w prowadzeniu ustrukturyzowanego
wywiadu, oraz w iloSciowym okre$laniu nasile-
nia objawéw. Powszechnie stosowana w ocenie
otepien skala Clinical Dementia Rating (CDR)
w zmodyfikowanej wersji oceniajgcej dodatko-
wo domeneg jezykowg i zachowanie (Knopman
i wsp. 2011), opierajaca si¢ na danych uzy-
skanych zaréwno od opiekuna, jak i pacjenta,
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jest pomocna nie tylko w diagnozie, lecz takze
w réznicowaniu BvFTD od innych schorzen
(Mioshi i wsp. 2017). Do oceny wystgpowania
objaw6éw spowodowanych dysfunkcjami ob-
szarOw czolowych przydatna moze by¢ skala
DAPHNE (Boutoleau-Bretonniére i wsp. 2015),
dostosowana do obowiazujacych kryteriéw dia-
gnostycznych. W réznicowaniu BvFTD i zabu-
rzefi psychicznych o péznym poczatku przydatny
moze by¢ zestaw pytaf diagnostycznych opraco-
wany przez Ducharme’a i wsp. (2019; Kuklifiska
iwsp. 2020). Inne narzedzie — Frontal Behavioral
Inventory (FBI; Kertesz i wsp. 2000), dostepny
réwniez w skréconej, zmodyfikowanej wersji,
moze by¢ wykorzystany jako kwestionariusz
oceny nasilenia zaburzefi zachowania typowych
dla BvFTD (Kuklifiska i wsp. 2020; Pressman
i wsp. 2021). Warto mie¢ na uwadze fakt, ze
wysoki poziom stresu opiekunéw i ich wyczer-
panie wplywaja na wzrost czestosci zglaszania
objawéw wystepujacych u pacjentéw. W tym
kontekscie potrzebne sg dalsze interwencje edu-
kacyjne i psychologiczne (Narozafiska i Sitek
2021), aby zaréwno zlagodzi¢ stres i obciazenie,
jak i zmniejszy¢ stronniczo$¢ w odniesieniu do
relacjonowania nasilenia objawéw, zwlaszcza
w ocenach podtuznych (Johnen i Bertoux 2019).

Skale przesiewowe

Wynik ilo§ciowy uzyskany za pomoca metod
przesiewowych stosowanych w przypadku innych
otepiefi moze nie sugerowac obecnosci otepienia,
poniewaz pacjenci na wczesnych etapach BvETD
nie majg probleméw z orientacja i pamigcia
epizodyczna. W trakcie oceny z zastosowaniem
skali Mini-Mental State Examination (MMSE)
(Folstein i wsp. 1975) moga wystepowac zabu-
rzenia pamigci operacyjnej w postaci trudnosci
w seryjnym odejmowaniu lub wykonaniu pole-
cenia z powodu nadmiernej impulsywnosci (Bar-
czak 2018). Skala Montreal Cognitive Assessment
(MoCA) (Nasreddine i wsp. 2005) moze by¢
bardziej czula niz MMSE w przypadku zmian
typowych w BvFTD, ale tylko we wczesnych
etapach choroby. Analiza profilu wykonania
MoCA sugeruje, ze w przypadku BvFTD naj-
wieksze trudnosci sa obserwowane w podtestach
oceniajacych fluencje, abstrahowanie, przypomi-
nanie, funkcje wzrokowo-wykonawcze i seryjne
odejmowanie (Coleman i wsp. 2017). Skala
MoCA w poréwnaniu z MMSE zawiera wiecej
podtestéw oceniajacych funkcje wykonawcze.
Wynik sumaryczny zadnej z powyzszych skal nie
réznicuje odmiennych typéw otepienia. W sta-
diach poczatkowych BvFTD (wynik MMSE

powyzej 24 punktéw) zaleca sie weryfikacje
obecnosci zaburzen wykonawczych za pomoca
skali Frontal Assessment Battery (FAB) (Dubois
i wsp. 2000) z punktem odciecia wynoszacym
12 punktéw z maksymalnych 18. Wyniki ponizej
12 uzyskane w skali FAB moga wskazywa¢ na
BvFTD. Niestety, skala FAB nie jest pomocna
w réznicowaniu BvFTD od innych schorzen
ze spektrum FTD ani otgpienia w przebiegu
choroby Parkinsona oraz wiekszo$ci schorzefi
psychogeriatrycznych (Pressman i wsp. 2021).
W przypadku bardziej zaawansowanego procesu
pomocne moze by¢ badanie z uzyciem CLOX
(Royall i wsp. 1998). Doktadniejszg ocene mozna
przeprowadzi¢, wykorzystujac skale Addenbrooke
Cognitive Examination-111 (ACE-IIT) (Hsieh i wsp.
2013; Pressman i wsp. 2021), w przypadku
ktérej wyniki wszystkich funkcji poznawczych,
poza oceng fluencji stownej, podobnie jak w skali
MoCA, moga by¢ na bardzo wysokim poziomie
(Sitek i wsp. 2017; Kuklifiska i wsp. 2020).

Badanie neurologiczne

Badanie neurologiczne ma kluczowe znacze-
nie, gdy pojawia si¢ poczatkowe podejrzenie
BvFTD, shuzy gléwnie wykluczeniu alterna-
tywnych przyczyn objaw6w. Poniewaz sympto-
matologia BvVFTD moze si¢ pokrywac z innymi
schorzeniami ze spektrum FTD, szczegdlnie
wazna jest ocena objawéw pozapiramidowych
(ktére moga réwniez by¢ skutkiem niektérych
lek6w podawanych w zaburzeniach psychicz-
nych). W wiekszosci przypadkéw BvFTD od-
ruchy i funkcje motoryczne nie sa patologiczne,
chociaz czasami mozna zaobserwowac obecnos¢
odruchéw deliberacyjnych (prymitywnych, spo-
wodowanych uszkodzeniem drég korowo-jadro-
wo-mostowych, gléwnie w wyniku zaniku pta-
téw czolowych mézgu) (Pressman i wsp. 2021).

Badanie neuroobrazowe

Kryteria diagnostyczne BvFTD wskazuja na
koniecznos$¢ oceny neuroobrazowej w celu usta-
lenia prawdopodobnego rozpoznania. Metody
oceny strukturalnej (TK lub RM) wskazuja na
obecnos¢ zanikéw w obszarach platéw czoto-
wych i/lub skroniowych. Badania funkcjonalne
(SPECT i PET) sugeruja obnizenie przeplywu
lub metabolizmu w platach czotowych i/lub
skroniowych (Kuklifiska i wsp. 2020). Z prak-
tycznego punktu widzenia ocena neuroobrazowa
powinna stuzy¢ réwniez wykluczeniu innych
przyczyn stanu pacjenta, szczeg6lnie licznych
zmian naczyniowych, procesu rozrostowego
w platach czolowych czy niektérych zaburzen
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psychiczaych (Pressman i wsp. 2021), ktérych
objawy z dominujacymi zaburzeniami badz funk-
¢ji wykonawczych, badz zachowania moga przy-
pomina¢ obraz kliniczny BvFTD (Barczak 2018).

Badania biomarkerow

W przypadku diagnostyki BvFTD biomarke-
ry nie sg w pelni okreslone. Ocena biomarkeréw
z plynu mézgowo-rdzeniowego w przypadku
BvFTD jest w zasadzie pomocna tylko w rézni-
cowaniu z choroba Alzheimera. Uzyskanie nie-
typowego dla choroby Alzheimera profilu stezen
B-amyloidu (AP) oraz bialek tax nie determinuje
rozpoznania BvFTD. Obrazowanie AB w ocenie
PET nie jest swoiste dla tego schorzenia, a zna-
kowanie obecnosci ztogéw bialka tex ma obecnie
charakter jedynie naukowy (nieudowodniona
czulo$¢ i specyficzno$é metody, brak dostepu,
wysokie koszty) (Katisko i wsp. 2019).

Badania genetyczne

Diagnostyka genetyczna w przypadku FTD
powinna by¢ poprzedzona zebraniem doktadne-
go wywiadu w kierunku rodzinnosci, z uwzgled-
nieniem nie tylko obecnosci otepienia, lecz takze
choréb psychicznych oraz dziwacznych zachowan
w rodzinie. Badania genetyczne nie s wyko-
nywane rutynowo z uwagi na wysokie koszty,
malg dostepnosc i specyfike schorzenia, poniewaz
ponad polowa wszystkich przypadkéw FTD ma
charakter sporadyczny i tylko u 10% pacjentéw
wystepuje wzorzec autosomalny dominujacy
(Olney i wsp. 2017). Wir6d klinicznych podty-
péw tego schorzenia BVFTD charakteryzuje sie
najwiekszg rodzinno$cia i najczesciej stwierdza
si¢ mutacje genéw MAPT (microtubule associated
protein taun) 1 PGRN (progranulin protein). Pa-
cjenci z BvFTD z mutacja w MAPT (cechujaca
sie wysoka penetracja) s znacznie mlodsi od
pacjentdéw bez mutacji, a czas trwania choroby
jest znacznie krétszy, z dominujacymi objawami
odhamowania, perseweracjami i zaburzeniami
obsesyjnymi. Mutacja w PGRN (5-20% pa-
gjentéw z FTD, z relatywnie niska penetracja,
niekiedy nawet do 70. roku zycia) najczesciej
przyjmuje posta¢ behawioralna, z nasileniem
apatyczno$ci o bardziej zréznicowanym obra-
zie klinicznym (obecno$¢ wezesnych zaburzen
jezykowych, amnestycznych oraz objawéw
neuropsychiatrycznych i pozapiramidowych)
niz w przypadku mutacji w MAPT. Mutacje
C90rf72 (chromosome 9 open reading frame 72-
SMCRS complex subunit), typowe dla FTD-MND,
sa najrzadsze w przypadku BvFTD, cechujg si¢
dominujacymi objawami apatii, odhamowania

i utraty empatii z zaburzeniami funkcji wyko-
nawczych, jezykowych, pamieci, praksji oraz
liczenia (Young i wsp. 2018). Rzadsze mutacje
wystepuja w VCP (valosin containing protein),
CHMP2B (charged multivesicular body protein 2B),
TARDBP (TAR DNA binding protein), FUS (fuse
in sarcoma) i TREM2 (triggering receptor expressed
on myeloid cells 2) (Peplonska i wsp. 2018).

Badanie neuropsychologiczne

Podstawowym problemem w ocenie neuro-
psychologicznej pacjenta z BvVFTD sa najczesciej
zaburzenia zachowania utrudniajace przeprowa-
dzenie badania lub zbyt zaawansowany stan,
kiedy niemozliwa jest juz ocena réznicowa,
a pacjent utracil zdolno§¢ komunikowania si¢
werbalnego. Kolejnym problemem jest brak
dominujgcych na poczatku schorzenia zaburzen
pamieci, co utrudnia ustalenie obecnosci otepie-
nia, szczegdlnie przy uzyciu metod powszechnie
stosowanych w diagnostyce otepien.

Neuropsychologiczny profil kliniczny pacjen-
téw z BvFTD wskazuje na wezesne i dominujace
zaburzenia funkcji wykonawczych, niski poziom
fluencji stownej, obecnos¢ licznych persewera-
¢ji, zaréwno stownych, jak i ruchowych. Czesto
obserwuje si¢ nadmierng zalezno$¢ od przypad-
kowych bodzcéw, z obecnoscia zachowania uzyt-
kownika. Cecha charakterystyczna sa trudnosci
z inicjowaniem i wchodzeniem w zadania pomimo
braku ewidentnych probleméw w rozumieniu po-
lecen. Wyrazne trudno$ci obserwuje sie rowniez
w zakresie mySlenia pojeciowego, planowania
i abstrahowania, a pacjentéw cechuje sztyw-
no$¢ i konkretyzm zar6wno w mysleniu, jak
i dzialaniu. Pamie¢ epizodyczna zazwyczaj jest
zachowana, chociaz jej ocena moze by¢ zaburzona
wtérnie do dysfunkcji wykonawczych i/lub uwa-
gowych. Krzywa uczenia sie nowych informacji
najczesciej jest splaszczona (tzw. krzywa plateau)
1 na pewnym etapie uczenia si¢ nie ma przyrostu
informacji. Rozpoznawanie jest zwykle zachowa-
ne, chociaz z powodu nadmiernego rozpraszania
si¢ pacjentéw moga si¢ pojawia¢ kontaminacje
(faczenie kilku informacji, zwykle zblizonych
pojeciowo lub brzmieniowo) i inkluzje (dotaczanie
niepowigzanych z danym materialem informacji).
Funkcje wzrokowo-przestrzenne sa zachowane
na poczatku schorzenia, ale wyniki uzyskane
przy uzyciu metod oceniajacych kopiowanie
zlozonych figur moga by¢ wtérnie ostabione
z powodu zaburzen organizacji i planowania.
Rozpoznawanie obiekt6w jest zachowane, moga
si¢ pojawi¢ problemy w zadaniach polegajacych
na przeszukiwaniu pola widzenia — z powodu
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czestej w dysfunkcjach platéw czotowych nie-
skutecznej strategii eksplorowania przestrzeni.
W przypadku funkcji jezykowych zaburzone
sa przede wszystkim procesy nadawania mowy,
z niskim poziomem fluencji stownej, szczegdlnie
w kategoriach fonemicznych (literowych). Wypo-
wiedzi stowne i pisemne sg zazwyczaj zubozone,
niepoprawne gramatycznie, czesto pozbawione
czasownikow, przyjmujace forme tzw. stylu te-
legraficznego. Zwykle w poczatkowej fazie nie
wystepuja problemy z rozumieniem zlozonych
polecen, chociaz pacjent moze mie¢ trudnosci
z ich spelnianiem z powodu dysfunkcji wyko-
nawczych. Nie obserwuje sie rowniez zaburze
powtarzania, czytania i pisania (Barczak 2018;
Kuklifiska i wsp. 2020). Okoto polowy pacjentéw
z BVFTD przejawia natomiast problemy w nazy-
waniu (Snowden i wsp. 2019). Rozumienie, ale
bez mozliwosci komunikowania sie i wlasciwego
reagowania na polecenia, jest najczesciej zacho-
wane nawet na bardzo zaawansowanych etapach
choroby. Cechg charakterystycznag BvFTD sa
wybi6rcze zaburzenia w zakresie praksji dyna-
micznej (uczenia sie sekwencji ruchowych) oraz
przelaczania ruchowego z powodu zaburzefi or-
ganizacji, przy relatywnie zachowanych umie-
jetno$ciach nasladowania gestéw czy wykonania
czynnosci na polecenie. Moga réwniez wystepo-
wac zachowania imitacyjne (echopraksje), kiedy
pacjent bezwiednie nasladuje przypadkowe gesty
badajacego (Sitek i wsp. 2015).

W ocenie neuropsychologicznej konieczne jest
calosciowe zbadanie wszystkich domen poznaw-
czych, ze szczeg6lnym uwzglednieniem funkgji
wykonawczych, ktére mogg wtérnie zaburzad
zarOwno procesy pamieciowe, jak i przestrzenne.
Z powodu mlodego wieku pacjentéw BvFTD
moze by¢ niedodiagnozowane. Profil kliniczny
tego schorzenia przypomina niektdre zaburzenia
psychiczne i atypowe postacie choroby Alzhei-
mera (wariant czolowy i 0 wczesnym poczatku).

Ocena poznania spotecznego

Ocena poznania spolecznego moze by¢ szcze-
golnie przydatna w diagnozie réznicowej BvFTD.
Poznanie spoleczne obejmuje rozpoznawanie
emodji, teori¢ umystu, pojmowanie moralne i em-
patie, ktérych dysfunkcje oceniane sa réwniez
w kwestionariuszach przeznaczonych do oceny
zaburzen w BvFTD (Pressman i wsp. 2021).

Podsumowanie

Swiatowe wytyczne sugeruja, ze postepowanie
diagnostyczne powinno obejmowaé dokladny
wywiad, wlaczajac w to uzycie narzedzi diagno-

stycznych, badanie fizykalne i neurologiczne.
W przypadku podejrzenia BvVFTD wskazana
jest wspoélpraca specjalistéw neurologdw, psy-
chiatréw i neuropsychologdéw.

Badacze wskazuja na konieczno$¢ zebrania
informacji dotyczacych poczatku schorzenia,
potwierdzonych przez wiarygodnego i poinfor-
mowanego opiekuna. Czynniki ryzyka, takie jak
urazy glowy, wczesniejsze zaburzenia psychiczne
czy trudno$ci w nauce szkolnej, réwniez powinny
zosta¢ uwzglednione. Szczegdlng uwage nalezy
zwr6cié na wystepowanie w rodzinie pacjenta
zaburzen psychicznych, ktére mogg by¢ nigdy
nierozpoznanymi chorobami neurozwyrodnie-
niowymi.

Ocena przesiewowa i badanie neuropsycho-
logiczne z wykorzystaniem zalecanych narzedzi
diagnozy i réznicowania, w tym réwniez me-
tod oceny poznania spolecznego, sa pomocne
na wczesnym etapie otgpienia w przebiegu
BvFTD. Zastosowanie metod diagnostycznych
ma na celu zapobieganie wrazeniu diagnosty
oraz zweryfikowanie istnienia np. zaburzen
pamieci czy apraksji, ktore zazwyczaj sa zdo-
minowane przez zaburzenia zachowania u pa-
cjentéw z BvFTD.

Strukturalne i nuklearne badania neuroobra-
zowe, ocena biomarkeréw z krwi i pltynu mézgo-
wo-rdzeniowego oraz badanie genetyczne przy
potwierdzonej rodzinnosci stanowia uzupelnienie
danych klinicznych.

Szczegblnie wazng role w diagnozie BvETD
odgrywa badanie psychiatryczne, poniewaz de-
ficyty funkcji wykonawczych i problemy w za-
chowaniu moga wystepowac takze w przypad-
ku zaburzen psychicznych. Warto podkreslic,
ze wiekszos¢ pacjentéw z BvFTD nie spelnia
wszystkich kryteriéw diagnostycznych DSM-5
dla zadnego z zaburzen psychicznych.
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