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Pląsawica Huntingtona (HD, Huntington’s disease) jest
genetycznie uwarunkowaną chorobą zwyrodnieniową
ośrodkowego układu nerwowego, dziedziczoną autosomal-
nie dominująco, której początek przypada zwykle na 5.–7.
dekadę życia, a przebieg jest stopniowo postępujący. Cho-
roba charakteryzuje się triadą objawów: ruchami mimo-
wolnymi, zaburzeniami funkcji poznawczych i zachowa-
nia oraz zaburzeniami emocji. Występowanie HD ocenia
się na 5–10 na 100 000 populacji ogólnej.

Gen IT-15 warunkujący pojawienie się objawów cho-
roby jest zlokalizowany na krótkim ramieniu chromoso-
mu 4. Mutacja w obrębie genu w eksonie pierwszym pole-
ga na ekspansji (zwiększeniu liczby) tripletów nukleoty-
dowych CAG; jest to mutacja dynamiczna. U osób zdro-
wych liczba tripletów nie przekracza 36. Uważa się, że
osoby mające od 37 do 39 powtórzeń są zagrożone cho-
robą, a osoby mające 39 i więcej powtórzeń zachorują, je-
śli dożyją odpowiedniego wieku. Chociaż wiek zachoro-
wania koreluje z liczbą powtórzeń, to obecnie już wiado-
mo, że jest on również uwarunkowany innymi czynnika-
mi, na przykład zmiennością genetyczną podjednostki
NR2A receptora glutaminowego (GRIN2A) i koaktywato-
ra transkrypcyjnego CA150 (TCERG1) i z tego powodu
przewidywanie wieku zachorowania na podstawie liczby
powtórzeń CAG jest nieuprawnione [1].

Patofizjologia choroby jest słabo poznana, a wysiłki
badawcze w tym zakresie koncentrują się głównie na okre-
śleniu, w jaki sposób zmutowany gen wpływa na zabu-
rzenie funkcji komórek układu nerwowego i na wytwo-
rzenie się specyficznego dla HD obrazu klinicznego. Pier-
wotnie uważano, że patologiczny produkt genu IT-15, czyli
białko huntingtyna, może niekorzystnie wpływać na funk-
cjonowanie komórek nerwowych i ich obumieranie. Jak-
kolwiek wiadomo, że HD jest chorobą agregacyjną, w któ-
rej zmutowana huntingtyna tworzy agregaty w komórkach,
które wiążą również inne białka, nie wykazano skutecz-
ności zastosowanego leczenia przeciwagregacyjnego za
pomocą riluzolu [2].

Początek choroby jest zwykle niezauważalny. Pierwsze
jej objawy, które najczęściej nie budzą niepokoju chorego i
jego otoczenia, można ujawnić w dokładnym badaniu już
około 5 lat przed dokonaniem ostatecznego rozpoznania.
Najczęściej objawami tymi są: spadek masy ciała mimo pra-
widłowej diety, niewielkie zaburzenia psychiczne i zabu-
rzenia osobowości, niewielkie deficyty ruchowe i zanik ją-
dra ogoniastego w neuroobrazowaniu. Choroba stopniowo
postępuje, doprowadzając do śmierci w ciągu 10–25 lat. Bez-
pośrednia przyczyna śmierci to najczęściej zachłystowe za-

palenie płuc, powikłania zakrzepowo-zatorowe, samobój-
stwo lub następstwa upadku.

Szybkość progresji choroby zależy od wielu czynników.
Na wolniejszą progresję wskazują: późny początek choro-
by, większa masa ciała pacjenta i brak depresji na począt-
ku zachorowania, jak również mniejszy deficyt intelektu-
alny, wykazany w badaniu neuropsychologicznym. Szyb-
sza progresja choroby jest obserwowana w postaci o wcze-
snym początku oraz u mężczyzn, którzy odziedziczyli
zmutowany gen po ojcu.

Najbardziej typowe dla HD są uogólnione ruchy pląsa-
wicze o różnym nasileniu. W wielu przypadkach ruchy
pląsawicze są zogniskowane (bardziej nasilone) na twa-
rzy, tułowiu, kończynach górnych lub dolnych. W tym
ostatnim przypadku powodują typowe, „taneczne” zabu-
rzenia chodu. Ruchy pląsawicze mogą również obejmo-
wać mięśnie gardła oraz krtani i powodować zaburzenia
artykulacji i połykania. Niektórzy chorzy starają się ukryć
występujące ruchy mimowolne, „nakładając” na nie do-
wolną aktywność ruchową. Są to tak zwane parakinezje.
Charakterystycznym objawem opisanym w HD jest nie-
możność utrzymania wysuniętego z ust języka oraz utrzy-
mania stałego nasilenia uścisku ręki (tzw. objaw dojarki).
Z czasem trwania choroby dołączają się inne objawy po-
zapiramidowe (mioklonie, wokalizacje przypominające tiki
wokalne, spowolnienie ruchowe, sztywność mięśni, ru-
chy dystoniczne i zaburzenia postawy) i objawy pirami-
dowe (klonus, spastyczność mięśni, objaw Babińskiego).
Utrwalone nieprawidłowe pozycje dystoniczne powodują
przykurcze mięśni i uszkodzenia skóry. W zaawansowa-
nych okresach choroby ruchy pląsawicze zanikają, a cho-
rzy stają się sztywni i spowolniali, często mają dystonię
(karku, tułowia, kończyn), występują zaburzenia równo-
wagi i koordynacji oraz upadki. Występują również zabu-
rzenia rytmu mowy i hipofonia, mowa staje się niezrozu-
miała [3].

W ostatnich latach zwraca się coraz większą uwagę na
zaburzenia ruchów gałek ocznych w HD. Udokumento-
wano, że wydłużenie latencji dowolnych sakad jest jed-
nym z najwcześniejszych objawów choroby. Występują
również zaburzenia ciągłego ruchu gałek ocznych, który
jest często zaburzony przez „wtrącane” sakady. Charakte-
rystyczne dla choroby są również zaburzenia oczopląsu
optokinetycznego, początkowo zwykle pionowego, a na-
stępnie również poziomego.

Różnicowanie HD z innymi chorobami może przebie-
gać na poziomie objawowym, głównie w odniesieniu do
pląsawicy, lub etiologicznym. Różnicowanie pląsawicy z
innymi ruchami mimowolnymi (hiperkinezami) zwykle
nie sprawia większych problemów. Ruch pląsawiczy, ze
względu na brak rytmiczności i powtarzalności, różni się
wyraźnie od drżenia, różnych form dystonii, tików i mio-
klonii. Dynamika ruchu pląsawiczego jest zwykle więk-
sza niż dystonii, ale wyraźnie mniejsza niż tików i mio-
klonii. Niekiedy, przy szybkich ruchach dystonicznych,
może się pojawić wątpliwość diagnostyczna, czy nie jest
to pląsawica. Powtarzalność ruchu dystonicznego i towa-
rzyszące mu wzmożone napięcie mięśniowe są cennymi
wskazówkami diagnostycznymi w tym przypadku.
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Wielu autorów uważa obecnie, że balizm i atetoza, w
których fenomenologia ruchu jest zbliżona do pląsawicy,
są jej specyficznymi formami. Balizm to rzadko występu-
jący gwałtowny ruch mimowolny o dużej amplitudzie,
nieregularny i bez wyraźnego wzorca ruchowego, doty-
czący głównie części proksymalnych kończyn. Najczęstszą
formą balizmu jest hemibalizm, w którym obszerne, „rzu-
towe” ruchy są widoczne w jednostronnych kończynach.
Znacznie rzadziej ruchy mogą dotyczyć tylko jednej koń-
czyny, obu kończyn dolnych lub obejmować obie strony
ciała. Atetozą nazywa się powolne ruchy dystalnych czę-
ści kończy, najczęściej górnych. Obraz ruchu w atetozie
jest podobny do dystonii o lokalizacji dystalnej. Obecnie
termin ten jest coraz rzadziej używany.

Pląsawica jest wynikiem dysfunkcji lub uszkodzenia
powodującego zmniejszoną aktywność jądra niskowzgó-
rzowego, a zwiększoną części wewnętrznej gałki bladej.
Jej przyczyną może być wiele różnych genetycznie uwarun-
kowanych chorób lub zaburzeń metabolicznych. Sporadycz-
nie występujące pląsawice są najczęściej spowodowane le-
kami, zaburzeniami immunologicznymi, infekcjami, choro-
bami naczyniowymi mózgu lub zaburzeniami hormonalny-
mi, na przykład nadczynnością tarczycy lub ciążą. Częstość
różnych etiologii pląsawicy zmienia się z wiekiem. W wieku
dziecięcym ujawnia się pląsawica mała, choroba Lescha-
Nyhana, zwyrodnienie układu nerwowego związane z ki-
nazą pantotenową, natomiast w wieku dorosłym częściej
występują pląsawice naczyniopochodne, pląsawice spowo-
dowane czynnikami metabolicznymi lub polekowe.

Pląsawica u dorosłych może być objawem wielu róż-
nych chorób. W etiologicznej klasyfikacji pląsawic w wie-
ku dorosłym wyróżnia się: pląsawice wrodzone (neurode-
generacyjna, neurometaboliczna) i pląsawice nabyte, spo-
wodowane czynnikami infekcyjnymi i immunologiczny-
mi, metabolicznymi, naczyniowymi, toksycznymi i pole-
kowymi oraz pląsawice pourazowe. Do pląsawic genetycz-
nie uwarunkowanych, występujących w wieku dorosłym,
zalicza się nie tylko HD i łagodną pląsawicę rodzinną, ale
także neuroakantocytozę, zanik jądra zębatego, jądra czer-
wiennego, gałki bladej i jądra niskowzgórzowego (DRPLA,
dentato-rubro-pallido-luysian atrophy) lub chorobę Wilso-
na. Terminem „neuroakantocytoza” określa się obecnie trzy
różne choroby, czyli choreoakantocytozę, zespół McLeoda
i abetalipoproteinemię.

Pląsawica naczyniopochodna w ostrej fazie udaru móz-
gu występuje u zaledwie 1% chorych jako następstwo nie-
dokrwienia lub krwotoku w zakresie jąder podkorowych i
ma tendencję do samoistnej remisji. Pląsawica naczynio-
pochodna występuje także u 2% chorych z toczniem ru-
mieniowym, dotycząc częściej kobiet, szczególnie z wcze-
śniejszym początkiem zachorowania. W wieku dorosłym
często zdarzają się również pląsawice spowodowane za-
burzeniami hormonalnymi i metabolicznymi. Przykładem
może być pląsawica ciężarnych (chorea gravidarum) po-
jawiająca się najczęściej w 2.–3. trymestrze ciąży i ustę-
pująca po porodzie. Występuje częściej u kobiet, które
chorowały na pląsawicę małą (aż 60% chorych z pląsa-
wicą ciężarnych podaje występowanie pląsawicy małej
w wywiadzie). Połowiczą, uogólnioną lub napadowo wy-
stępującą pląsawicę obserwuje się u 2% chorych z niedo-
czynnością przytarczyc [4].

Mimo szeroko zakrojonych poszukiwań leków o dzia-
łaniu neuroprotekcyjnym, nie udało się dotychczas ziden-
tyfikować substancji o takim działaniu w HD. Ostatnio
w piśmiennictwie pojawiły się sugestie o neuroprotekcyj-
nym działaniu koenzymu Q10, ale wynikają one z badań
z udziałem małych grup pacjentów. Najpoważniejszym pro-
blemem w terapii genowej, która wydaje się najbardziej obie-
cującym działaniem terapeutycznym w HD, jest znalezie-
nie sposobu dostarczenia leku do komórki nerwowej. Do-
tychczas stworzone cząsteczki leku genetycznego są na tyle
duże, że problemem staje się „upakowanie” ich do wekto-
rów, takich jak wirusy czy liposomy. Na modelach mysich
stosuje się wstrzyknięcia bezpośrednio do mózgu.

Obecnie dostępne jest jedynie leczenie objawowe cho-
roby. Jednym z głównych objawów HD są ruchy mimo-
wolne. Pierwszymi lekami stosowanymi do zwalczania ru-
chów mimowolnych były konwencjonalne leki przeciwp-
sychotyczne: haloperidol, flufenazyna, tiapryd, pimozyd
i sulpiryd. Najwięcej danych dotyczy haloperidolu. Sto-
sowano go w dawkach rosnących od 2 do 80 mg, docho-
dząc stopniowo do poziomu hamującego ruchy pląsawi-
cze. W jednym badaniu wykazano jego skuteczność równą
skuteczności tetrabenazyny przy mniejszej liczbie dzia-
łań niepożądanych. W podsumowaniu tej grupy leków
należy podkreślić, że są one bardzo skuteczne w niewiel-
kich dawkach, w większych jednak powodują działania
niepożądane, takie jak dyskinezy, zaburzenia ruchów ga-
łek ocznych i mowy, a przede wszystkim zaburzenia zdol-
ności poznawczych [5].

W objawowym leczeniu pląsawicy mogą być również
stosowane leki wypłukujące dopaminę. Skuteczność te-
trabenazyny w zwalczaniu ruchów pląsawiczych potwier-
dzono w wielu badaniach z udziałem niewielkich grup
pacjentów. Niestety, podawanie tego leku wiąże się z licz-
nymi działaniami niepożądanymi, takimi jak: sedacja,
bezsenność, depresja, zaburzenia lękowe, parkinsonizm,
dysfagia, akatyzja oraz sporadycznie złośliwy zespół po-
neuroleptyczny [5].

Znacznie mniej objawów niepożądanych powodują aty-
powe leki przeciwpsychotyczne. Najbardziej wszechstron-
nym i skutecznym lekiem w tej grupie wydaje się olanzapi-
na. Już przy dawce 5 mg  zostają ograniczone zaburzenia
zachowania, a przy dawce 30 mg hamowane są ruchy mi-
mowolne, niezgrabność rąk i języka, poprawia się chód.
Opisano jednak przypadki późnych dyskinez i drgawek.
Risperidon jest skuteczny w zwalczaniu ruchów mimowol-
nych w nieco mniejszym stopniu niż olanzapina. Opisy-
wano również skuteczność kwetiapiny, zotepiny i ziprazi-
donu [5].

Do innych leków, które w nielicznych przypadkach z
powodzeniem stosowano w leczeniu pląsawicy, można za-
liczyć: lewetiracetam, apomorfinę, lewodopę w dawce 1000
mg/d., pramipeksol i amantadynę.

Wyzwaniem terapeutycznym w HD są również objawy
psychiatryczne. Mimo braku badań pozwalających na for-
mułowanie zaleceń zgodnych z zasadami EBM, depresję,
która jest częstym i jednym z pierwszych objawów HD, nale-
ży leczyć lekami przeciwdepresyjnymi. Skuteczność w le-
czeniu objawów psychotycznych w HD wykazano jedynie
w przypadku risperidonu, znacznie słabsze są dowody na
skuteczność haloperidolu i olanzapiny. Otępienie stanowi
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bardzo istotną składową obrazu klinicznego HD, ale inhibi-
tory cholinesterazy nie są skuteczne w jej leczeniu [5].

Dystrybucją informacji na temat aktualnych wytycz-
nych leczenia HD zajmą się w niedalekiej przyszłości tak
zwane centra doskonałości powstałe z obecnych w Euro-
pie ośrodków Europejskiej Sieci Choroby Huntingtona
(EHDN, European Huntington’s Disease Network). Jest to
organizacja skupiająca lekarzy, naukowców i pacjentów
zainteresowanych badaniami nad chorobą Huntingtona i
innymi chorobami neurologicznymi, których dziedzicze-
nie warunkowane jest mutacją dynamiczną. Celem orga-
nizacji jest dokładne poznanie przebiegu klinicznego HD,
wykrycie jej etiopatogenezy i możliwości leczenia przy-
czynowego, a także poprawa jakości życia pacjentów za
pomocą terapii objawowej.

Europejska Sieć Choroby Huntingtona prowadzi wiele
projektów badawczych, w tym obserwacyjny projekt ba-
dawczy „REGISTRY” dla pacjentów z HD i osób z grupy
ryzyka. Adresy ośrodków EHDN w Polsce, ich opisy i in-
formacje na temat osób w nich pracujących znajdują się

na stronie internetowej: https://www.euro-hd.net/html/
network/locations/poland.
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