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Streszczeme Artykul przedstawia $ciezke diagnostyczng pacjenta z otgpieniem, w szczegélnosci z chorobg Alzheimera. Wlasciwe
postepowanie diagnostyczne przy podejrzeniu otepienia obejmuje przeprowadzenie wywiadu, zastosowanie testow
poznawczych, wykonanie badan lekarskich przedmiotowych i badania neurologicznego, neuroobrazowanie i analizy
laboratoryjne w celu pelnego wyjasnienia stanu pacjenta. Wskazano poszczegdlne etapy procesu prowadzacego do ustalenia
rozpoznania oraz obecne podejscie do znaczenia poszczegdlnych badan.

Stowa kluczowe: otepienie, choroba Alzheimera, kryteria diagnostyczne, biomarkery

AbS’[ra ct The article outlines the diagnostic pathway for patients with dementia, and specifically with Alzheimer’ s disease. The proper
diagnostic approach for suspected dementia includes history, cognitive testing, physical and neurological examinations, and
neuroimaging and laboratory analysis to fully clarify the patient’s condition. The consecutive stages of the diagnostic process
and the current approaches to the importance of various tests are discussed.
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wigkszosci aktualnych wytycznych ocena prze-
Wsiewowa w kierunku obecnosci otepienia nie
jest zalecana rutynowo dla ogo6tu spoteczen-
stwa ani tez dla populacji bezobjawowej. Zaréwno wcze-
$niejsze, jak i najnowsze wytyczne rekomendujg ocene

w kierunku obecno$ci otepienia:

 u 0s0b z grupy ryzyka choroby Alzheimera (Alzheimer’s
disease, AD), takich jak doro$li z niepelnosprawnoscia
intelektualna;

o u 0s6b >75. roku zycia, ktére skarzg sie na zaburzenia
pamieci lub u ktérych w rodzinie wystepowaly zaburze-
nia pamieci;

« u 0s0b, u ktorych lekarz podejrzewa zaburzenia funkcji
poznawczych pomimo braku takich skarg podawanych
przez badanego (Tahami Monfared et al., 2023).

Obserwacje zglaszane przez bliskich osoby, u ktorej roz-

poczyna sie otepienie, uznaje si¢ obecnie za najczulszy

wskaznik pozwalajgcy przewidziec¢ przejscie okresu pre-
symptomatycznego do objawowego i wskazujacy na ko-
nieczno$¢ przeprowadzenia diagnostyki klinicznej celem
rozpoczecia leczenia (Pérez-Blanco ef al., 2024). Lekarz
rodzinny pozostaje tym, ktdry czesto najwczesniej dowia-
duje sie o zmianach w funkcjonowaniu poznawczym pa-
cjenta — od niego samego lub wlasnie od rodziny - i moze
rozpoczaé proces diagnostyczny, odpowiednio kierujac
chorego i wykonujgc pierwsze badania. Jednak brak czasu
oraz brak mozliwo$ci przeprowadzenia wielu badan przez
lekarza podstawowej opieki zdrowotnej sprawiaja, ze fak-
tycznie diagnostyka rozpoczyna sie¢ i jest kontynuowana

u specjalisty.

Pierwszy etap wizyty osoby z podejrzeniem zaburzen po-

znawczych w specjalistycznej placéwce ambulatoryjnej

(optymalnie neurologicznej) powinien obejmowac:

o zebranie wywiadu medycznego z uwzglednieniem infor-
macji o funkcjonowaniu poznawczym, spolecznym oraz
danych dotyczacych wywiadu rodzinnego takze w kie-
runku wystepowania otepienia;

« badanie fizykalne i neurologiczne;

o przesiewowa ocene funkcji poznawczych [najle-
piej lacznie za pomocy Krotkiej Skali Oceny Stanu
Umystowego (Mini-Mental State Examination, MMSE)
i Testu Rysowania Zegara (Clock Drawing Test, CDT)
lub, alternatywnie, Montrealskiej Skali Oceny Funkcji
Poznawczych (Montreal Cognitive Assessment, MoCA)]
(tab. 1);

o ocene codziennego funkcjonowania, ktéra moze by¢
wsparta wykorzystaniem ustrukturalizowanych narzedzi,
takich jak skala skala ztozonych czynno$ci zycia codzien-
nego Lawtona (Instrumental Activities of Daily Living,
IADL);

« ocene zachowania i wystepowania objawow zaburzen
psychicznych - psychotycznych, depresyjnych i innych.

Na tym pierwszym etapie bardzo istotne jest — o ile to tyl-

ko mozliwe - uzupelnienie uzyskiwanych od pacjenta in-

formacji spostrzezeniami osoby bliskiej, opiekuna czy
lekarza rodzinnego.
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Uzyskane w oparciu o powyzszy schemat dane pozwalaja:

o wstepnie wykluczy¢ niektére przyczyny zgtaszanych
probleméw poznawczych, takie jak zaburzenia neuro-
psychiatryczne, jatrogenne, somatyczne czy cze$é
schorzen neurologicznych;

 postawic¢ wstepna diagnoze lagodnych zaburzen po-
znawczych (mild cognitive impairment, MCI) lub
otepienia wraz z okresleniem jego poziomu (fagodne,
umiarkowane, zaawansowane).

Ustalenie rozpoznania otepienia utatwia kryteria diagno-

styczne. W Polsce nadal obowigzuje Miedzynarodowa

Statystyczna Klasyfikacja Choréb i Probleméw Zdrowotnych

ICD-10 (International Statistical Classification of Diseases

and Related Health Problems) (w ttumaczeniu na jezyk pol-

ski jest juz klasyfikacja ICD-11, stopniowo wprowadzana

w réznych krajach $wiata), ktora zawiera kryteria ogélne

dla otepienia, jak réwniez jego rodzajow. Nie ma w niej kry-

teriow dla MCI, ktére pojawily sie dopiero w kolejnej edy-
cji tej klasyfikacji i dla ktérych przyjeto w nowej klasyfika-

¢ji termin ,fagodnych zaburzen neuropoznawczych” (mild

neurocognitive disorders) (tab. 2).

Pacjenci z podejrzeniem MCI lub otepienia, bez wyjasnio-

nej przyczyny tych standw powinni zosta¢ skierowani do

dalszej diagnostyki.

Kolejny etap (jeszcze w ramach pierwszej wizyty specjali-

stycznej) powinien obejmowac:

« we wszystkich przypadkach rutynowe badania krwi:
morfologia z rozmazem, hormon tyreotropowy, amino-
transferaza alaninowa, aminotransferaza asparaginiano-
wa, mocznik, glukoza, kreatynina, lipidogram, poziom
witaminy B,,, kwasu foliowego (rodzaj badan moze si¢
nieco rézni¢ w zalezno$ci od rekomendacji);

o w okreslonych przypadkach (uzasadnionych wywiadem
i/lub stanem klinicznym) inne badania laboratoryjne (np.
VDRL czy badanie ogélne moczu) i/lub fizykalne (np. ba-
danie radiologiczne klatki piersiowej, ultrasonograficzne
jamy brzusznej);

« skierowanie na badanie neuropsychologiczne - tylko jesli
jest uzasadnione watpliwo$ciami diagnostycznymi (nigdy
na etapie glebokiego otepienial);

« skierowanie na badanie neuroobrazowe w kazdym przy-
padku, co najmniej raz na etapie diagnostyki, najlepiej re-
zonans magnetyczny (magnetic resonance imaging, MRI)
glowy lub tomografia komputerowa, gdy MRI jest nie-
mozliwy do wykonania lub przeciwwskazany;

« skierowanie na elektroencefalografi¢ z odczytem tradycyj-
nym (oceng wzrokowa) — tylko w przypadku przestanek
klinicznych (nie rutynowo) za wystepowaniem napadow
padaczkowych, zaburzen $wiadomosci czy w przypadku
nietypowego podostrego przebiegu otepienia.

Badania laboratoryjne tego etapu maja na celu wyklucze-

nie schorzen ogélnoustrojowych mogacych by¢ przyczyna

zaburzen poznawczych, w tym identyfikacje potencjalnie
uleczalnych (odwracalnych) przyczyn otepienia, a ponad-
to pozwalajg na rozpoznanie schorzen wspolistniejacych.

Negatywnie na funkcje poznawcze moga wplywaé m.in.
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polecen, czy poszukiwana jest pomoc u badajacego albo osoby towarzyszacej.

MINI-MENTAL STATE EXAMINATION

Skorygowany wynik MMSE - przelicznik wedtug Mungasa i wsp. (1996):

Przesiewowe badanie funkcji poznawczych za pomocg najczesciej stosowanych MMSE i CDT trwa zwykle nie wiecej niz 10—15 minut. Wynik interpretowany jest zawsze
ilo$ciowo, niemniej jednak nalezy zwréci¢ uwage na sposéh, w jaki pracuje pacjent, np. na to, jaka jest motywacja do wykonywania zdan, jakie s3 trudnosci z rozumieniem

Maksymalny wynik testu MMSE to 30 punktdw, a zwykle przyjmowany punkt odciecia dla otepienia to 24 punkty (wysoka czutos¢) lub 26 punktéw (wysoka swoistosc).
Aby unikna¢ nieprawidtowej interpretacji wykonania i btednych decyzji diagnostycznych, surowy wynik w MMSE poddawany jest korekcie, ktéra uwzglednia wiek i poziom
wyksztatcenia badanego. Dostepne sg specjalne tablice, ktére pozwalaja fatwo przeliczy¢ uzyskany bezposrednio wynik MMSE na wynik skorygowany.

. Liczba lat nauki
Wiekflatal 0 4 8 1 16 2
60 4 4 0 -1 -3 -5
65 4 2 1 0 -2 -4
70 5 3 1 0 -1 -3
75 6 3 2 0 -1 -3
80 6 4 3 1 0 -2
85 7 5 3 1 0 -1
90 8 5 4 2 0 -1
TEST RYSOWANIA ZEGARA

(DT, polegajacy na narysowaniu przez pacjenta na polecenie tarczy zegara, a nastepnie zaznaczeniu godziny dziesie¢ po jedenastej, wymaga oceny w oparciu o kryteria

Sunderlanda.

Kryteria oceny (DT wg Sunderlanda i wsp. (1989):

10 pkt Tarcza zegara narysowana poprawnie, wskazowki sa na wtasciwych pozycjach

9 pkt Tarcza zegara narysowana poprawnie, drobne pomytki w potozeniu wskazéwek

8 pkt Tarcza zegara narysowana poprawnie, wyrazne btedy w potozeniu wskazéwek

7 pkt Tarcza zegara narysowana poprawnie, wskazowki sa Zle potozone

6 pkt Tarcza zegara narysowana poprawnie, niewfasciwe uzycie wskazéwek lub zakreslenie bezpoérednio cyfr czy oznaczenie czasu cyfrowo

5 pkt Rysowanie zegara zaburzone, cyfry zgrupowane po jednej stronie tarczy lub odwrdcenie ich kolejnosci

4 pkt Rysowanie zegara zaburzone, brak cyfr lub cyfry poza tarcza

3 pkt Rysowanie zegara zaburzone, tarcza zegara i cyfry nie sa ze soba powiazane, brak wskazéwek

2 pkt Rysunek bardzo stabo przypomina zegar

1 pkt Préba rysowania nie zostata podjeta lub wyniku nie mozna zinterpretowac

CDT - Clock Drawing Test, Test Rysowania Zegara; MMSE — Mini-Mental State Examination, Krétka Skala Oceny Stanu Umystowego.

Tab. 1. Przesiewowa ocena funkcji poznawczych

choroby watroby, nerek, tarczycy, niedobory witaminowe,
takie jak niedobor witaminy B,,. Niezaleznie od tego, czy
takie zaburzenia wywolujg oslabienie poznawcze w spo-
sob izolowany, czy tez wspolistniejg z procesem neurozwy-
rodnieniowym, ich rozpoznanie i leczenie moze poprawi¢
funkcjonowanie poznawcze. Najczesciej korzystny efekt
mozna uzyska¢, gdy wlasciwa interwencja terapeutyczna
rozpoczynana jest wczesnie.

Badanie neuroobrazowe pozwala wykluczy¢ potencjalnie
odwracalne przyczyny otepienia, takie jak krwiak przy-
modzgowy, zmiany ekspansywne czy wodogtowie normo-
tensyjne, dodatkowo umozliwia identyfikacje znanych
wzorcow atrofii korowej z oceng stopnia zanikéw (najlepiej
z pomiarem objetosci okreslonych regionéw mézgu, np. hi-
pokampa) oraz ocene zmian naczyniowych.

Po przeprowadzeniu powyzszych badan lekarz powinien
moc przypisac pacjenta do charakterystycznego zespo-
tu klinicznego wynikajacego z przeprowadzonej oceny.
W tym celu konieczna jest znajomos¢ aktualnych kryte-
riéw rozpoznawania poszczegélnych typow otepien.
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Najczesciej zespotem klinicznym u pacjenta z potwierdzo-

nymi zaburzeniami poznawczymi jest:

o typowa posta¢ AD z profilem amnestycznym lub atypo-
wa posta¢ AD - wariant logopeniczny pierwotnie poste-
pujacej afazji, wariant wzrokowy (wariant tylny, wariant
Bensona), wariant czolowy lub behawioralny AD;

 pierwotnie postepujaca afazja z zaburzeniami plyn-
no$ci mowy, agramatyzmami lub zaburzeniami se-
mantycznymi badz behawioralny wariant otgpienia
czotowo-skroniowego na tle zwyrodnienia plata czo-
towo-skroniowego (frontotemporal dementia, FID);

« otepienie z cialami Lewyego, MCI lub otepienie

w przebiegu choroby Parkinsona (mild cognitive im-

pairment-Parkinson’s disease, MCI-PDj; Parkinson’s dis-

ease dementia, PDD) czyli spektrum chordb z ciatami

Lewyego;

zaburzenia poznawcze towarzyszace spektrum postepu-

jacego porazenia nadjadrowego (progressive supranucle-

ar palsy, PSP) lub zespotu korowo-podstawnego (cortico-
basal syndrome, CBS);

« naczyniowe zaburzenia neuropoznawcze.

DOI: 10.15557/AN.2023.0019
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Kryteria rozpoznania otepienia wg ICD-10* obejmuja:

1. zaburzenia wyzszych czynnosci psychicznych: myslenia, pamieci, orientagji, rozumienia, liczenia, uczenia sie, mowy, osadu
2. utrzymywanie si¢ objawéw minimum szes¢ miesiecy

3. wptyw objawow na pogorszenie codziennego funkcjonowania

4. wystepowanie objawdw réwniez poza okresem zaburzen Swiadomosci

Dopisek autoréw: W czasie diagnostyki nalezy wykluczy¢ depresje, majaczenie (delirium) jako przyczyne diagnozowanych zaburzen. W sytuacji wystqpienia u osoby starszej
zaburzer poznawczych/zaburzen zachowania warto pamietac o requle geriatric 30 — depression, delirium, dementia.

Kryteria rozpoznania fagodnych zaburzen poznawczych wg National Institute of Aging (NIA) oraz Alzheimer’s Association (NIA-AA**):

1. Zaniepokojenie zmiang sprawnosci poznawczej zgtaszane przez pacjenta, wiarygodnego opiekuna lub lekarza

2. Obiektywne dowody (badanie psychometryczne) na pogorszenie sprawnosci poznawczej w zakresie jednej lub kilku domen poznawczych, takich jak pamie¢, uwaga,
funkce wykonawcze, wzrokowo-przestrzenne, jezykowe

3. Zachowana samodzielnos¢ w zakresie codziennego funkcjonowania (niewykluczajaca obecnosci ostabienia sprawnosci i jakosci wykonywania bardziej skomplikowanych,
wieloetapowych czynnosci)

4. Brak znaczacego uposledzenia spotecznego lub zawodowego

Kryteria rozpoznania fagodnych zaburzen neuropoznawczych wedtug ICD-11%***:

1. tagodne uposledzenie w jednej lub kilku domenach poznawczych w stosunku do oczekiwanego, biorac pod uwage wiek i ogélny przedchorobowy poziom funkcjonowania
poznawczego, stanowiace spadek w stosunku do poprzedniego poziomu funkcjonowania danej osoby

2. Diagnoza opiera sig na informacjach od pacjenta, wiarygodnego informatora lub obserwadji klinicznej, a poparta jest obiektywnym badaniem psychometrycznym

3. Uposledzenie funkcji poznawczych nie jest na tyle powazne, aby znaczaco zaktéca¢ wykonywanie codziennych czynnosci, obowiazkdw rodzinnych, spotecznych,
zawodowych

4. Uposledzenie funkcji poznawczych nie wiaze sie z normalnym starzeniem sig i moze mie charakter statyczny, progresywny lub moze ustapi¢ badZ poprawic sie
w zaleznosci od powodujacej go przyczyny lub zastosowanego leczenia

5. Uposledzenie funkgji poznawczych mozna przypisac nabytej chorobie uktadu nerwowego, urazowi, infekgji lub innemu procesowi chorobowemu wptywajacemu na mézg,
stosowaniu okreslonych substandji lub lekéw, niedoborom zywieniowym lub narazeniu na toksyny, ewentualnie etiologia moze by¢ nieustalona.
Uposledzenie funkgji poznawczych nie jest spowodowane aktualnym zatruciem lub odstawieniem substancji

* Miedzynarodowa Statystyczna Klasyfikacja Chordh i Probleméw Zdrowotnych — wersja dziesiata (Puzynski i Weidrka, 1997).
** National Institute on Aging i Alzheimer’s Association (Albert et al., 2011).
*** Miedzynarodowa Statystyczna Klasyfikacja Chordb i Probleméw Zdrowotnych — wersja jedenasta (WHO-FIC Foundation).

Tab. 2. Kryteria otepienia i tagodnych zaburzet poznawczych (Albert et al., 2011; Puzytiski i Wcidrka, 1997; WHO-FIC Foundation)

Chorobe Alzheimera uznaje si¢ za prawdopodobna, gdy pacjent spetnia kryteria rozpoznania otepienia oraz stwierdza sie:

« skryty poczatek choroby — objawy narastaty stopniowo miesiacami lub latami, nie pojawity sie nagle w ciagu godzin, dni czy tygodni

- pogorszenie funkgji poznawczych na podstawie relacji lub obserwacji

- poczatkowe i dominujace objawy o charakterze amnestycznym (najczestsza postac) lub nieamnestycznym (opisane zostaty trzy inne postacie choroby: jezykowa,
wzrokowo-przestrzenna i wykonawcza)

Nie powinno si¢ rozpoznawac prawdopodobnej choroby Alzheimera, gdy wystepuje:

« powazna choroba naczyniowa mézqu, objawy otepienia z ciatami Lewy’ego, otepienie czotowo-skroniowe, inna aktywna choroba neurologiczna lub ogdlnoustrojowa,
ktéra moze powodowac zaburzenia poznawcze, lub gdy stosuje sie leki zaburzajace funkcje poznawcze

Czynnikami zwigkszajacymi prawdopodobienistwo choroby Alzheimera sa:

- udokumentowane pogorszenie funkdji poznawczych (w oparciu 0 powtarzane badania neuropsychologiczne, standaryzowane oceny stanu umystowego lub wywiady od informatora)

« nosicielstwo genu ze sprawcza mutacja choroby Alzheimera (mutacje w APP, PSENT, PSEN2)

Chorobe Alzheimera uwaza sie¢ za mozliwa, gdy:
- etiologia ma charakter mieszany, tj.:

niedokrwienia)
— stwierdza sie objawy otepienia z ciatami Lewy’ego inne niz samo otepienie

poznawcze

« przebieg jest nietypowy, tj. otepienie ma cechy choroby Alzheimera, ale ma réwniez nagty poczatek lub brak jest dowodéw na jego postepujacy charakter

— wspdfistnieje choroba naczyniowa mézqu (np. w wywiadzie udar korelujacy czasowo z pogorszeniem funkgji poznawczych, w badaniach neuroobrazowych ogniska

— wspdfistnieje inna aktywna choroba neurologiczna lub ogdInoustrojowa, ktdra moze powodowac zaburzenia poznawcze, badz stosowane s leki zaburzajace funkgje

Tab. 3. Kliniczne kryteria rozpoznania choroby Alzheimera wg NIA-AA (McKhann et al., 2011)

Inne schorzenia neurodegeneracyjne, ktore nalezy bra¢ pod
uwage u chorych z zaburzeniami pamieci, manifestujg si¢
zwykle wyraznie wczesniej typowymi objawami ruchowymi.
Tak jest m.in. w zaniku wieloukladowym czy stwardnieniu
zanikowym bocznym, a proces diagnostyczny nie zaczy-
na si¢ od diagnozowania zaburzen poznawczych.

Jezeli obecno$¢ zaburzen poznawczych nie budzi watpliwo-
$ci, a na podstawie uzyskanych wynikéw nie mozna postawi¢
diagnozy, poniewaz wyniki te sg niekonkluzywne, niespdjne
czy w ogdle niesugerujace przyczyny objawow, to konieczne
sa dalsze etapy diagnostyki. W tym momencie nalezy wzig¢
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pod uwage takze rzadsze przyczyny zaburzen poznawczych,
takie jak autoimmunologiczne zapalenia mézgu, zespoty pa-
ranowotworowe czy chorobe Creutzfeldta-Jacoba. Dla tych
etiologii charakterystyczne beda podostry poczatek i dos¢
szybki przebieg oraz obecno$¢ innych objawéw uszkodzenia
ukladu nerwowego, np. objawéw mozdzkowych, mioklonii
czy ruchow plasawiczych.

Badaniem, ktére nalezy rozwazy¢ w celu wyjasnienia wat-
pliwosci diagnostycznych, jest w pierwszej kolejnosci ba-
danie ptynu mézgowo-rdzeniowego z oceng biomarkerow
alzheimerowskich, biatka 14-3-3, przeciwcial w kierunku

AKTUALN NEUROL 2023, 23 (4), p. 125-130




Aktualne podejscie diagnostyczne w chorobie Alzheimera

- Subiektywne skargi na zaburzenia funkcji poznawczych

- Kazda osoba po 75. roku zycia

- Zmiana zachowania i funkcjonowania poznawczego obserwowana przez otoczenie

- Kazda osoba z wieloma naczyniowymi czynnikami ryzyka/dodatnim wywiadem rodzinnym niezaleznie od wieku

\/

- Badanie przesiewowe:
— MMSE (<26/30 pkt) + (DT (<10/10)
—MOCA <26/30
— Mini-C0G <2/5 (w populagji >60. roku zycia)
— ACE-Il <82/100

poziom witaminy B, i kwasu foliowego)
- Badanie fizykalne

« Rutynowe badania biochemiczne (morfologia z rozmazem, TSH, ALT, AST, mocznik, glukoza, kreatynina, lipidogram,

* WYNIK PRAWIDLOWY

* WYNIK NIEPRAWIDLOWY

Obserwacja, powtdrzenie badania za rok

Skierowanie do lekarza spegjalisty:
«neurologa
- geriatry
« psychiatry

\/

Diagnostyka jednodniowego pobytu/diagnostyka ambulatoryjna, w tym:
« MRI gtowy
- badanie neuropsychologiczne

\/

\/

POSTAWIONA DIAGNOZA

BRAK DIAGNOZY

Leczenie ambulatoryjne

1. Hospitalizacja celem oznaczenia biomarkeréw z ptynu
mozgowo-rdzeniowego i/lub

2. Obrazowanie czynnosciowe (FDG-PET, SPECT, DaTScan)

3. Obrazowania z oznaczeniem beta-amyloidu

ACE-1Il — Addenbrooke’s Cognitive Examination Ill; ALT — aminotransferaza alaninowa; AST — aminotransferaza asparaginianowa; CDT — Clock Drawing Test, Test Rysowania
Zegara; DaTScan — badanie z neuroizotopem obrazujace gromadzenie dopaminy w mézqu; FDG-PET — tomografia pozytonowa pojedynczego fotonu z 18-fluorodeoskygluoza;
Mini-COG — krtki przesiewowy test funkcji poznawczych; MMSE — Mini-Mental State Examination, Krdtka Skala Oceny Stanu Umystowego; MoCA — Montreal Cognitive
Assessment, Montrealska Skala Oceny Funkgji Poznawczych; MRI — magnetic resonance imaging, rezonans magnetyczny; TSH — thyroid stymulating hormone, hormon
tyreotropowy; SPECT — single-photon emission computed tomography, tomografia emisyjna pojedynczego fotonu.

Ryc. 1. Uproszczony algorytm postepowania w diagnostyce otepienia

autoimmunologicznych zapalenn mézgu i przeciwciat
onkoneuronalnych.

AD jest najczestsza przyczyna otepienia neurozwyrod-
nieniowego i rozpoznanie to nalezy bra¢ pod uwage
w pierwszej kolejnosci u 0s6b zglaszajacych sie do dia-
gnostyki zaburzen pamieci, szczegélnie jesli sa to pacjen-
ci w wieku >65 lat, cho¢ mozliwe sg takze zachorowania
wczesniejsze. Szczegdlowe kryteria kliniczne rozpoznania
AD zamieszczono w tab. 3.

W najczestszej — amnestycznej — postaci AD w struktural-
nym badaniu MRI glowy uwidoczniony jest typowo nie-
proporcjonalnie duzy zanik przysrodkowej, podstawne;j
ibocznej czesci plata skroniowego oraz przysrodkowej cze-
$ci kory plata ciemieniowego (przedklinka).

Po ocenie klinicznej, badaniach laboratoryjnych i badaniu
MRI glowy, przy watpliwo$ciach co do rozpoznania proces
diagnostyczny u 0sob z podejrzeniem AD uwaza sie za roz-
strzygniety, gdy biomarkery ptynu moézgowo-rdzeniowe-
go wskazuja na amyloidoze mézgows, tj. gdy odnotowano

zmniejszenie stezenia Ab42, zmniejszenie stosunku Ab42/40
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oraz zwiekszone stezenie bialka tau catkowitego i ufosforylo-
wanego (p-tau 181). Badanie plynu mézgowo-rdzeniowego
jest dostepne w codziennej praktyce, w warunkach polskich
wykonuje sie je najczeéciej w trybie hospitalizacji, cho¢ sg juz
o$rodki, w ktdrych procedura stala sie dostepna ambulatoryj-
nie. Do badan neuroobrazowych stosowanych w diagnostyce
patologii alzheimerowskiej naleza takze obrazujaca mozgo-
wy metabolizm tomografia pozytonowa pojedynczego fotonu
(positron emission tomography, PET) z 18-fluorodeoksyglu-
ozg oraz obrazowanie amyloidu w badaniu PET. W przy-
padku wykonania badania PET z 18-fluorodeoksyglukoza
(badanie nie jest refundowane przez polskiego ptatnika) uwi-
dacznia si¢ zmniejszony wychwyt radioznacznika w korze
platéw skroniowych i ciemieniowych. Najbardziej zaawan-
sowana opcja obrazowania przy podejrzeniu AD — wykorzy-
stywana obecnie niemal wylacznie w badaniach lekowych
i badaniach naukowych - PET ze znacznikiem dla amyloidu
daje oczywiscie w przypadku obecnosci tej choroby dodatni
wynik w typowych dla AD okolicach (wiecej o obrazowaniu
PET amyloidu - zob. Blach, 2023). Obecnie oznacza si¢ juz 129
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biomarkery takie jak Ab42 i p-tau z krwi, a w chwili przygo-
towywania tego artykutu kontynuowane sg prace nad opty-
malnymi rodzajami oznaczen i punktami odciecia, za$ na
rynku zaczynaja sie pojawia¢ pierwsze oferty takich badan.
Pomimo wzrostu dostepnosci tej oceny rutynowe przepro-
wadzanie badan biomarkeréw laboratoryjnych nie wydaje sie
obecnie uzasadnione, a opracowywany ostatni roboczy kon-
sensus stosowania biomarkeréw wskazuje ponadto, ze nale-
zy je oznacza¢ w uzasadnionych przypadkach tylko w grupie
0s6b <70. roku zycia. W szczegdlnych sytuacjach badania te
mozna rozwazy¢ u osob w wieku 70-85 lat, natomiast nie za-
leca si¢ ich u chorych >85. roku zycia. Stanowisko to zostato
wyrazone w opublikowanych w ,,The Lancet Neurology” eu-
ropejskich zaleceniach stosowania biomarkeréw w chorobach
neurozwyrodnieniowych, ktorych autorzy podkreslaja ko-
nieczno$¢ racjonalnego wykorzystywania biomarkeréw zabu-
rzen neurokognitywnych w klinikach pamieci (Frisoni ef al.,
2024). Do uzasadnionych sytuacji nalezy z pewnoscig dia-
gnostyka otepienia atypowego pod wzgledem obrazu klinicz-
nego, otepienia o wezesnym poczatku (<65. roku zycia) oraz
MCI i fagodnego otepienia o amnestycznym profilu w przy-
padku planowanych terapii antyamyloidowych czy anty-tau.
Badania biomarkeréw nie zastapig badan genetycznych
u mlodych chorych. Tak wiec jesli wywiad rodzinny jest pozy-
tywny, w szczegolnosci gdy zachorowanie jest wezesne, w dia-
gnostyce powinno sie rozwazy¢ badanie genetyczne. Nalezy
zaznaczy¢, ze z biomarkerami $cisle wigze sie biologiczna de-
finicja AD, do ktdrej dazenie — podobnie jak w innych dzie-
dzinach medycyny i neurologii — pojawilo si¢ w $lad za kolej-
nymi odkryciami nauki. W 2018 roku opublikowana zostata
pierwsza biologiczna definicja tej choroby. ATN to skrot od
terminéw: A — amyloid, T - biatko tau oraz N - neurode-
generacja (Jack et al., 2018). Jej autorzy zamiescili jednocze-
$nie pierwsze zalecenia dotyczace korzystania z biomarkeréw
w AD celem wsparcia wyboru pacjentéw i usprawnienia pro-
cesu podejmowania decyzji oraz monitorowania bezpieczen-
stwa i ograniczania ryzyka nowych terapii. Zalecenia te auto-
rzy uaktualnili w 2022 roku. Kolejna biologiczna definicja AD
i propozycja nowych stadiéw choroby to juz niedaleka przy-
szlo$¢. Kwestie te zostaly przedtozone do dyskusji pod koniec
2023 roku i uwzgledniaja nowe markery, takie jak NfL (neu-
rofilament light chain) czy GFAP (glial fibrillary acidic prote-
in) (Andrews et al., 2024; Frisoni et al., 2024). Nadal jednak
w warunkach codziennej praktyki rozpoznanie AD opiera si¢
przede wszystkim na udokumentowaniu typowego pogorsze-
nia funkeji poznawczych przy obecnoéci zmian neurodege-
neracyjnych w badaniu MRI moézgowia. Uproszczony sche-
mat postepowania diagnostycznego przedstawiono na ryc. 1.
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