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.. Zanik wieloukiadowy

Orpha number: 102

Definicja choroby:

Zanik wielouktadowy (MSA) to zaburzenie neurodegeneracyjne charakteryzujace sie niewydolnoscig
uktadu autonomicznego (sercowo-naczyniowg i(lub) moczowg), parkinsonizmem, zaburzeniami

mozdzkowymi i objawami korowo-rdzeniowymi ze Srednim czasem przezycia wynoszacym 6-9 lat.
Epidemiologia:

Czestos¢ wstepowania wynosi od 1/50 000 do 1/20 000. Zanik wielouktadowy typu parkinsonowskiego
(MSA-p) dominuje na poétkuli zachodniej, a zanik wielouktadowy typu moézdzkowego (MSA-c) (sprawdz te

terminy) dominuje na potkuli wschodniej. Choroba dotyka obydwu ptci w rownym stopniu.
Obraz kliniczny:

MSA to zaburzenie o poczatku w wieku dorostym (>30 lat, srednia wieku to 55-60 lat).

Do objawéw klinicznych nalezy niewydolnos¢ autonomiczna (hipotensja ortostatyczna, omdlenia,
zaburzenia oddychania (bezdech senny, stridor i $wist wdechowy), zaparcia, dysfunkcja pecherza
moczowedgo (wczesne nietrzymanie moczu), zaburzenia erekcji u mezczyzn i zespot Raynaud). W
niektérych przypadkach zaobserwowano objawy piramidowe (uogdlniona hiperrefleksja i dodatni objaw
Babinskiego). MSA-p, posta¢ MSA z dominujacymi objawami parkinsonowskimi, na ktére sktadajg sie
bradykinezja, sztywnos¢, nieregularne drzenie pozycyjne i nieprawidtowa postawa ciata (kamptokormia
(sprawdz ten termin), zespot Pisa i objaw antecollis). U pacjentéow z MSA-p moze rozwing¢ sie
indukowana lewodopg dystonia ustno-twarzowa i czaszkowo-szyjna. Klasyczne drzenie spoczynkowe jest
rzadko spotykane. MSA-c to posta¢ MSA, w ktérej dominujg objawy mozdzkowe takie jak ataksja chodu i
konczyn, dysfunkcja okoruchowa i dysartria. Dominujgce objawy ruchowe moga zmienia¢ sie z uptywem
czasu i u pacjentow z ataksjg mézdzkowag moga rozwijac sie ciezkie objawy parkinsonowskie, ktére bedg
dominowaé w obrazie klinicznym. W zaniku wieloukladowym obserwowano takze objawy
neuropsychiatryczne, dysfunkcje okoruchowg i zaburzenia snu oraz apatie, niepokdj, depresje, zaburzenia

fazy REM i okresowe ruchy kohiczyn w czasie snu.

Etiologia:
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Etiologia MSA jest nieznana, ale obecno$¢ cytoplazmatycznych wtretéw a-synukleiny, gtéwnie w
oligodendrocytach, w powigzaniu z neurodegeneracjg prazkowia i istoty czarnej oraz struktur oliwkowo-
mostowo-mozdzkowych jest charakterystycznym objawem patologicznym. Mutacje genu COQ2 (4g21.23)
(kodujacego enzym zaangazowany w biosynteze koenzymu Q10) zostaty wykryte u rodzin MSA, przy

czym niektore warianty zostaty powigzane ze zwiekszonym ryzykiem sporadycznego MSA.

Metody diagnostyczne:

Rozpoznanie, ze prawdopodobnie jest to zanik wielouktadowy mozna postawi¢ na podstawie obecnosci
parkinsonizmu ze stabg odpowiedzia na lewodope lub objawéw mézdzkowych facznie z ciezkg
niewydolnoscig autonomiczna (nietrzymanie moczu niewiadomego pochodzenia lub ortostatyczny spadek
ci$nienia krwi w ciggu 3 min stania z przynajmniej 30 mm Hg cisnieniem skurczowym lub 15 mm Hg
rozkurczowym). W obrazie MRI widoczny jest zanik skorupy oraz srodkowych szyput mézdzku, a takze
hipometabolizm skorupy i moézdzku w pozytonowej tomografii emisyjnej. Potwierdzenie diagnozy MSA
mozna uzyskac¢ tylko w badaniach postmortem polegajacych na uwidocznieniu wtretéw a-synukleiny w
cytoplazmie komoérek glejowych oraz neurozwyrodnienia prazkowia i istoty czarnej oraz struktur oliwkowo-

mostowo-mdzdzkowych.

Rozpoznanie réznicowe:

Rozpoznanie réznicowe MSA-p obejmuje chorobe Parknsona oraz inne atypowe zaburzenia
parkinsonowskie (postepujace porazenie nadjgdrowe, zespdt korowo-podstawny). W diagnostyce
réznicowej MSA-C nalezy uwzgledni¢ dziedziczone w sposéb dominujgcy ataksje rdzeniowo-mézdzkowe
(SCA 1, 2, 3,6 7), zespdt drzenia i ataksji zwigzany z kruchym chromosomem X (FXTAS) (sprawdz te
terminy) oraz mitochondriopatie (mutacje genu POLG1).

Poradnictwo genetyczne (jezeli dotyczy):

MSA wystepuje sporadycznie. Jednakze opisano kilka przypadkéw wystepowania rodzinnego.
Postepowanie i leczenie (jezeli dotyczy)::

Celem terapii jest gtéwnie parkinsonism i niewydolnos¢ autonomiczna. Lewodopa moze okresowo

tagodzi¢ objawy parkinsonizmu (u 20-30% pacjentéw). Efektywne leczenie neuroprotekcyjne nie jest

dostepne.
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Rokowanie:

Zanik wielouktadowy postepuje szybko i wigze sie z konieczno$cig uzywania wozka inwalidzkiego,
niezrozumiata mowg, okresowym cewnikowaniem, dokuczliwg hipotensjg ortostatyczng oraz zaburzeniem
funkcji poznawczych (dysfunkcje wykonawcze). Postep choroby ocenia sie na podstawie ujednoliconej
skali oceny MSA (UMSARS), ktéra ocenia czynnosci zycia codziennego, uposledzenie autonomiczne i
ruchowe oraz caftoksztatt niepetnosprawnosci. Rokowanie jest zle ze s$rednim czasem przezycia

wynoszacg od 6 do 9 lat.

Recenzent-ekspert:
Prof. Wassilios MEISSNER

Aktualizacja: Styczen 2014
Ttumaczenie: Pazdziernik 2015

This publication is part of the project / joint action 677024 / RD-ACTION’ which has received funding from
the European Union’s Health Programme (2014-2020).

Ten dokument jest prezentowany wytacznie w celach informacyjnych. Zawarte w nim informacje w
zadnym przypadku nie mogg zastapi¢ fachowej opieki medycznej wykwalifikowanych specjalistow
i nie powinny by¢ wykorzystywane jako podstawa do diagnozowania lub leczenia.
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