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STRESZCZENIE

WSTEP: Modzgowa autosomalnie dominujgca arteriopatia z podkorowymi zawatami i leukoencefalopatia (cerebral
autosomal dominant arteriopathy with subcortical infarcts and leukoencephalopathy — CADASIL) jest uwarunkowang
genetycznie i dziedziczong w sposob autosomalnie dominujacy chorobg matych naczyn. Jej wystapienie wigze si¢
z mutacja w genie NOTCH3. Pierwsze objawy Kliniczne pojawiaja si¢ w 3. lub 4. dekadzie zycia, a poprzedzone sg
zmianami leukodegeneracyjnymi, ktore najlepiej uwidacznia rezonans magnetyczny (RM). Czgsto$¢ wystgpowania
choroby okresla si¢ na 2—5 os6b na 100 000. Obraz kliniczny pacjentow z CADASIL jest heterogenny. Najczestsze
objawy to nawracajace udary, przemijajace ataki niedokrwienne, przyczyniajace si¢ do deficytow poznawczych, oraz
migreny z aura. Pomimo coraz powszechniejszej znajomosci CADASIL choroba ta wciaz stanowi wyzwanie
diagnostyczne.

OPIS PRZYPADKU: 60-letni mezczyzna zostat skierowany do poradni genetycznej z podejrzeniem CADASIL. Pierwsze
symptomy choroby pojawily si¢ u niego prawdopodobnie w wieku 40 lat (1998 r.) w postaci zmian radiologicznych.
Rezonans magnetyczny ujawnit woéwczas okotokomorowe obszary hiperintensywnego sygnalu w sekwencji T2-za-
leznej. W kolejnych latach na podstawie wykonywanych RM pacjenta diagnozowano w kierunku stwardnienia
rozsianego oraz ostrego rozsianego zapalenia mézgu. W wieku 58 lat pacjent zostat przyjety na oddziat neurologii po
napadzie padaczkowym. Rezonans magnetyczny wykazat okotokomorowe i nadnamiotowe zmiany istoty bialej oraz
lakuny poudarowe. Wysuni¢to podejrzenie, ze przyczyng jest CADASIL. W poradni genetycznej diagnoze potwier-
dzono badaniami genetycznymi. Wykryto wariant patogenny NM_000435: ¢.268C > T (p.Arg90Cys).

WNIOSKI: W diagnostyce réznicowej CADASIL nalezy bra¢ pod uwage choroby demielinizacyjne. Postawienie
wilasciwej diagnozy utatwia doktadny wywiad rodzinny oraz zestawienie go z wynikami badan obrazowych.
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ABSTRACT

INTRODUCTION: Cerebral autosomal dominant arteriopathy with subcortical infarcts and leukoencephalopathy
(CADASIL) is a genetically determined and hereditary cerebral small vessel disease caused by mutations in the NOTCH3
gene. The onset is in the 3rd and 4th decade of life and is preceded by leukodegenerative changes, which are best
visualized by magnetic resonance imaging (MRI). The prevalence of CADASIL is estimated at 2 to 5 people in 100,000.
The clinical picture is heterogenous. The main clinical features include recurrent subcortical ischemic events, mood
disturbances, progressive cognitive impairment and migraines with aura. Despite the growing recognition of CADASIL,
this disease is still a diagnostic challenge.

CASE REPORT: A 60-year-old man was referred to the genetic clinic for suspected CADASIL. The initial clinical
symptoms probably occurred at the age of 40 in the form of radiological changes. The MRI performed then revealed
periventricular zones of a T2 hyperintense signal. Based on follow-up MRIs, the patient was diagnosed with multiple
sclerosis or acute disseminated encephalomyelitis. At the age of 58, following a seizure attack he was admitted to
hospital and a performed MRI that revealed periventricular white matter degeneration and lacunes. CADASIL was
suspected to be the cause. The diagnosis was confirmed by molecular testing. A pathogenic variant NM_000435:
€.268C > T (p.Arg90Cys) was detected.

CONCLUSIONS: It is relevant to pay attention to radiological findings and family history in the diagnostic process of
a patient presenting symptoms which may suggest CADASIL to differentiate this genetic condition from demyelinating

diseases.
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WSTEP

Moézgowa autosomalnie dominujaca arteriopatia z pod-
korowymi zawatami i leukoencefalopatig (cerebral
autosomal dominant arteriopathy with subcortical
infarcts and leukoencephalopathy — CADASIL) jest
dziedziczng autosomalnie dominujaca chorobg matych
naczyn moézgowych (small vessel disease — SVD),
obecnie uwazang za jedna z powszechniejszych przy-
czyn udar6w i otgpienia naczyniopochodnego o pod-
lozu genetycznym u o0séb dorostych. Czestos¢ wyste-
powania choroby okresla si¢ na 2—5 0séb na 100 000,
jednak uwaza sig, ze jest to warto§¢ niedoszacowana,
gdyz wielu chorych pozostaje niezdiagnozowanych lub
diagnoza jest niewlasciwa. Do 2019 r. zgloszono ponad
230 przypadkow CADASIL [1]. Obecnie diagnostyka
choroby opiera si¢ na wlasciwie przeprowadzonym wy-
wiadzie rodzinnym oraz obrazowaniu za pomocg rezo-
nansu magnetycznego (RM), a diagnoza potwierdzana
jest badaniami genetycznymi. Uwazana kiedy$ za zloty
standard biopsja skory, pozwalajaca na wykrycie zto-
gow gestego osmofilnego materiatu  (granular
osmiophilic material — GOM), jest stosowana coraz
rzadziej [2].

Do gtownych objawow klinicznych CADASIL nalezg
migreny z aura, przemijajace ataki niedokrwienne
(transient ischemic attacks — TIA), nawracajace udary
niedokrwienne oraz zwigzany z nimi postgpujacy spa-
dek funkcji poznawczych i demencja, a takze zmiany
nastroju [3]. Obok nawracajgcych udarow najczest-
Szym objawem sg migreny. Szacuje si¢, ze wystepuja
u ponad 75% chorych [4]. Rzadko prezentowanymi
przez pacjentow objawami sa napady padaczkowe,
ostra encefalopatia, krwotoki srodmoézgowe i parkinso-
nizm [5]. Pierwsze symptomy kliniczne CADASIL
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pojawiaja si¢ zwykle w 3. lub 4. dekadzie zycia. Pro-
cesy leukodegeneracyjne rozpoczynaja si¢ jednak
weczesniej 1 sa widoczne w badaniach radiologicznych,
stanowigcych jeden z kluczowych elementéw w proce-
sie diagnostycznym. W badaniu za pomocg RM mozna
zaobserwowaé hiperintensywne zmiany istoty biatej
(white-matter hyperintensities — WMHS), najczesciej
lokalizujgce si¢ w obszarach torebki wewnegtrznej, ptata
skroniowego i okotokomorowo. Do innych zmian uwi-
dacznianych radiologicznie naleza udary lakunarne
W obszarze wzgodrza, jader podstawy i mostu oraz mi-
krokrwawienia w obrebie istoty biatej mozgu [6].

Wystapienie CADASIL zwigzane jest z mutacja w ge-
nie NOTCH3 potozonym na chromosomie 19p13.2-
-p13. Kodowane przez niego biatko notch3 jest trans-
blonowym receptorem ulegajacym ekspresji na komor-
kach migéni gtadkich naczyn (vascular smooth muscle
cells — VSMCs) i perycytach. Najpowszechniejszym
typem mutacji w genie NOTCHS3 jest heterozygotyczna
mutacja zmiany sensu (missence mutation), ktora skut-
kuje dodaniem lub usunigciem reszt cysteinowych
w biatku notch3 w obrgbie 1-34 powtorzenia naskor-
kowego czynnika wzrostu (epidermal growth factor
repeats — EGFrs) [3,7]. Gen NOTCH3 skiada si¢ z 33
eksonow, sposrod ktorych eksony 223 charakteryzuja
si¢ najwicksza czestoscig wystepowania wariantow
patogennych [8]. Powszechnie prezentowanym w lite-
raturze wariantem jest ¢.268C > T, zlokalizowany
w eksonie 3. Mutacja prowadzi do zamiany argininy na
cysteing w pozycji 90 (p.Arg90Cys). U wielu sposrdd
przedstawianych pacjentow posiadajacych ten wariant
patogenny pierwszym objawem klinicznym byta mi-
grena z aurg. W badaniu kohortowym poréwnuja-
cym objawy u 11 czlonkéw rodziny z Chile choruja-
cych na CADASIL prawie potowa cierpiata na mi-
greny, ktore zaczynaly si¢ w wieku $rednio 26 lat [1].
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W 2021 r. ukazata sie analiza obejmujaca opublikowa-
ne juz wczesniej dane czternastu rodzin z CADASIL
w Grecji. Zaobserwowano podobny $redni wiek wystg-
pienia migren i wigkszg czesto$¢ ich wystgpowania
W populacji greckiej w porownaniu z kaukaska [9]. Mi-
grena pojawila si¢ rowniez u chorych z Chin i Izraela
[5,6].

Prezentujemy opis przypadku pacjenta z wariantem pa-
togennym NM_000435: ¢.268C > T (p.Arg90Cys),
u ktoérego nie wystapity migreny. Wariant ten jest
pierwszym opisywanym w Polsce.

OPIS PRZYPADKU

Mezczyzna, 60-letni, zostat skierowany do poradni ge-
netycznej z podejrzeniem CADASIL. W 1998 r. byt ho-
spitalizowany z powodu zaburzen psychiatrycznych
wywolanych ostrg encefalopatiag i wowczas, W wieku
40 lat, wykonano u niego pierwszy RM glowy. W isto-
cie biatej obu pétkul opisano przykomorowe zlewne
ogniska podwyzszonego sygnatu w T2, nie wzmacnia-
jace sie pokontrastowo. W 2000 r. na podstawie tomo-
grafii komputerowej (TK), a nastgpnie RM wysuni¢to
podejrzenie stwardnienia rozsianego (sclerosis multi-
plex — SM), jednak nie postawiono jednoznacznej dia-
gnozy. Podczas kolejnej hospitalizacji w 2003 r. roz-
wazano ostre rozsiane zapalenie mozgu (acute dissemi-
nated encephalomyelitis — ADEM) jako mozliwg przy-
czyne objawdw radiologicznych. W 2018 r. w wieku
58 lat pacjent byt hospitalizowany na oddziale neurolo-
gicznym z powodu napadu padaczkowego. Po przepro-
wadzeniu badania neurologicznego stwierdzono czte-
rokonczynowo wygorowane odruchy $ciggniste z nie-
wielkg przewaga po stronie prawej, obustronnie obecne
objawy patologiczne w konczynach gornych i dolnych.
Pacjent byt zdezorientowany allopsychicznie i czgscio-
wo autopsychicznie. W trakcie konsultacji psycholo-
gicznej wykonano skrocone badanie funkcjonowania
poznawczego za pomoca testow ACE-IIl (Adden-
brooke’s Cognitive Examination Il — Skala funkcjono-
wania poznawczego Addenbrooke’a III) oraz MMSE
(Mini-Mental State Examination — Krdtka skala oceny
stanu umystowego), w ktorych uzyskano odpowiednio
wyniki 61/100 i 22/30. Na tej podstawie stwierdzono
obnizenie zdolnosci uczenia si¢ i odtwarzania materialu
stuchowo-werbalnego, obnizenie pamigci semantycz-
nej, fluencji stownej, praksji konstrukcyjnej z zacho-

wanymi podstawowymi funkcjami jezykowymi. Po-
nadto stwierdzono obecnos¢ perseweracji. W wykona-
nej na oddziale TK (2018 r.) opisano liczne zmiany
degeneracyjne istoty biatej, prawdopodobnie o podtozu
naczyniowym, oraz zmiany mogace $wiadczy¢ o prze-
bytych udarach w lewej potkuli mozdzku. Rezonans
magnetyczny wykazat okotokomorowe i nadnamio-
towe rozlane zmiany istoty biatej (opisywane juz w RM
z 1998 r.) oraz lakuny poudarowe, co nasuwalo podej-
rzenie arteriopatii. Wyniki badan obrazowych z 2018 r.
wskazywatly na progresj¢ zmian w poréwnaniu z Uwi-
docznionymi we wczesniejszych badaniach. W obrebie
mobzgowia oraz rdzenia krggowego w odcinku szyjnym
nie stwierdzono cech demielinizacji typowych dla
SM/ADEM. Elektroencefalografia uwidocznita zapis
nieprawidtowy o charakterze napadowym, ze zmiana-
mi uogolnionymi. W badaniu ultrasonograficznym tet-
nic szyjnych nie stwierdzono zwezen. Badanie ogodlne
ptynu mézgowo-rdzeniowego (PMR) nie wykazato
istotnych odchylen od normy. Stwierdzono nieznacznie
podwyzszony poziom biatka catkowitego (527,03 mg/|
przy normie 150-450 mg/l). Wykonano roéwniez testy
lateksowe w kierunku zakazen bakteryjnych, uzyskujac
wyniki ujemne.

Na podstawie wywiadu oraz badan pacjenta skierowa-
no do poradni genetycznej z podejrzeniem zespohu
CADASIL. Diagnoze potwierdzono badaniami gene-
tycznymi za pomoca sekwencjonowania nowej genera-
cji (next generation sequencing — NGS). Ujawnily one
obecnos$¢ wariantu patogennego NM_000435: ¢.268C
> T (p.Arg90Cys) w genie NOTCH3 w uktadzie hete-
rozygotycznym. Kolejny RM wykonany w 2020 r. wy-
kazat progresj¢ zmian. Widoczne byly cechy rozleglej
degeneracji istoty bialej oraz zmiany patologiczne
w moézdzku o charakterze arteriopatii (ryc. 1).

Wywiad rodzinny pacjenta pozwala przypuszczaé,
ze nosicielem mutacji genetycznej byla jego matka,
ktéra zmarta z powodu udaru niedokrwiennego w wie-
ku 67 lat. U 58-letniego brata probanta zdiagnozowa-
no otepienie i padaczkg. Jest takze niepelnosprawny
ruchowo. W RM glowy w 2016 r. zaobserwowano
U niego rozlegta leukodegeneracje istoty biatej okoto-
komorowej z ogniskami naczyniopochodnymi pétkul
moézgu, w tym lakunami poudarowymi. U 38-letnigj
corki pacjenta wystepuja migreny. CADASIL nie zo-
stal u nich potwierdzony badaniami genetycznymi, po-
niewaz corka probanta nie wyrazita zgody na ich wy-
konanie.
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Ryc. 1. Rezonans magnetyczny mézgowia 60-letniego pacjenta z CADASIL (2020 r.)
w sekwenciji T-2 zaleznej, prezentujacy charakterystyczne zmiany: A — rozlegte obu-
stronne obszary hiperintensywne w obrebie istoty biatej i podkorowo zlewajace sie
w jedng rozlegta zmiane, uogélnione zaniki korowe; B — rozlegte obustronne okoto-
komorowe zmiany hiperintensywne, uogélnione zaniki korowe; C — hiperintensywne
zmiany w obrebie przednich czesci ptatéw skroniowych; D — punktowe zmiany hiper-
intensywne mozdzku po stronie lewej; E — rozlegte obszary hiperintensywne w obre-
bie glebokie;j istoty biatej i podkorowo, uogélnione zaniki korowe (ptaszczyzna strzat-
kowa); F - hiperintensywne zmiany w obrebie przedniej czesci ptata skroniowego,
uogdlnione zaniki korowe (pfaszczyzna strzatkowa). CADASIL — mézgowa autoso-
malnie dominujaca arteriopatia z podkorowymi zawatami i leukoencefalopatia (cere-
bral autosomal dominant arteriopathy with subcortical infarcts and leukoencephalo-
pathy).

Fig. 1. Magnetic resonance imaging of brain of a 60-year-old patient with CADASIL
(2020) in T-2-weighted sequence showing characteristic changes: A — extensive
bilateral hyperintense areas within white matter and subcortical areas merging into
one extensive lesion, generalized cortical atrophy; B - extensive bilateral
periventricular hyperintense changes, generalized cortical atrophy; C — hyperintense
changes within anterior parts of temporal lobes; D — spot hyperintense lesions of left
cerebellum; E - extensive hyperintense areas within deep white matter and
subcortex, generalized cortical atrophy (sagittal plane); F — hyperintense changes in
anterior part of temporal lobe, generalized cortical atrophy (sagittal plane). CADASIL
- cerebral autosomal dominant arteriopathy with subcortical infarcts and

DYSKUSJA

Obecnie CADASIL jest coraz cze¢sciej diagnozowany.
Z objawow klinicznych na poczatku obserwuje sig
zwykle migreny oraz zdarzenia naczyniowo-moézgowe.
Proces diagnostyczny w duzej mierze oparty jest na
wynikach badania radiologicznego, pozwalajgcego na
wykrycie zmian juz we wczesnych etapach choroby.
Oprocz RM kluczowa rolg odgrywa doktadny wywiad
rodzinny, charakterystyczny dla schorzenh monogeno-
wych o autosomalnie dominujacym modelu dziedzi-
czenia. Przedstawiony przypadek stanowil wyzwanie
diagnostyczne, co widac po dtugim odstepie czasowym
dzielacym pierwsze objawy od postawienia diagnozy
(22 lata). Pacjent diagnozowany byt w kierunku ADEM
i SM. Podobne problemy diagnostyczne zostaty opi-
sane w literaturze.

Mata dostepnosé testow genetycznych do 2000 r. mo-
gla stanowi¢ przyczyne niektorych pomytek, w wyniku
ktérych CADASIL byt diagnozowany m.in. jako SM
[10]. Przeprowadzone w 2015 r. badanie ankietowe
skierowane do 0s6b z potwierdzong diagnoza CADASIL
wykazato, ze 20 z 50 chorych bylo diagnozowanych
w kierunku SM, a 8 z nich otrzymywalo leczenie immu-
nomodulujace [11]. Podobny problem diagnostyczny
pojawit si¢ u 50-letniej pacjentki, ktora udato si¢ zdia-
gnozowac dopiero po 6 latach [12]. Seria opisow przy-
padkow z 2020 r. ukazuje 3 pacjentow diagnozowa-
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leukoencephalopathy.

nych przez okoto 20 lat w kierunku SM. Objawy pa-
cjentow byly heterogenne, jednak u kazdego z nich
obecne byly migreny, postepujace zaburzenia funkcji
poznawczych, w tym pamieci, oraz zaburzenia nastroju
w postaci depresji. Badania za pomoca RM wykazy-
waly cechy charakterystyczne dla CADASIL, takie jak
symetryczne, okotokomorowe obszary podwyzsznego
sygnatlu T2, hiperintensywne zmiany w obrebie ptatow
skroniowych, lakuny poudarowe oraz zaniki korowe.
Zmiany te byly opisywane wielokrotnie w toku procesu
diagnostycznego i ulegaly poglebieniu. W wywiadzie
rodzinnym kazdego z tych pacjentow wystepowaty po-
nadto migreny lub przedwczesne udary, co ponownie
zwraca uwage na konieczno$¢ przeprowadzenia do-
ktadnego wywiadu w kierunku schorzen uwarunkowa-
nych genetycznie [13].

Przedstawieni pacjenci podobnie jak probant diagno-
zowani byli w kierunku ADEM lub SM, co pozwala sa-
dzi¢, ze CADASIL wcigz stanowi duzy problem dia-
gnostyczny, zwlaszcza w réznicowaniu z SM.
Zarowno CADASIL, jak i SM rozpoczynaja si¢
w wieku dorostym [5,14]; ADEM wystepuje czesciej
w populacji dzieciecej [15]. Przebieg CADASIL jest
zazwyczaj przewlekly, postepujacy, SM najczgsciej
rzutowo-remisyjny, natomiast ADEM jednofazowy
i poprzedzony zakazeniem. Wywiad rodzinny ma Klu-
czowe znaczenie w diagnostyce choréb genetycznych,
wigc doktadne jego przeprowadzenie utatwia odréznie-
nie ich od schorzen demielinizacyjnych. Sposrod obja-
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wow klinicznych istotne w rdéznicowaniu sg migreny
Z aurg, czgsto wystepujace w CADASIL. Jednak na
podstawie przedstawionego opisu przypadku nalezy
pamigtaé, ze ich brak nie wyklucza tej choroby. Boéle
glowy w SM pojawiajg si¢ rzadko, a przypadku ADEM
moga by¢ obecne na poczatku choroby, wraz z go-
raczka, ztym samopoczuciem, nudnosciami i wymio-
tami. Deficyty poznawcze oraz zaburzenia zachowania,
w tym depresja, moga stwarza¢ problemy diagno-
styczne, poniewaz wystepuja zarbwno w CADASIL,
jak i w SM. Do badan dodatkowych ulatwiajacych roz-
poznanie nalezy badanie PMR, w ktérym mozna wy-
kry¢ prazki oligoklonalne charakterystyczne dla pa-
cjentow z SM [2,14,15,16].

Najistotniejsza w przypadku pacjentow z zespotem
CADASIL o nietypowym przebiegu wydaje si¢ obec-
no$¢ okreslonych zmian radiologicznych. Obraz wyste-
pujacy u tych pacjentow obejmuje zwykle trzy typy pa-
tologii. Po pierwsze sa to obustronne i symetryczne
zmiany hiperintensywne istoty biatej w charaktery-
stycznych lokalizacjach, takich jak obszar okotokomo-
rowy i glgboka istota biata. Proces degeneracji dotyka
glownie okolicy ptata czolowego, ciemieniowego,
przedniej czesci ptata skroniowego oraz torebki ze-
wnetrznej. Zmiany te nie wzmacniaja si¢ po podaniu
srodka kontrastujacego. Drugi typ odchylen to zawaly
lakunarne w obrgbie srodka potowalnego, wzgorza, ja-
der podstawy i mostu. Ponadto mozna zaobserwowac
ogniska $wiadczace o przebytych mikrokrwawieniach
[7,16]. Zar6wno zawaty lakunarne, jak i mikrokrwa-
wienia stanowig ceche odrozniajacg CADASIL od SM
i ADEM. Podobnie obecno$¢ patologii w obrebie istoty
biatej w okolicy ptata skroniowego i torebki zewnetrz-

nej. W diagnostyce roznicowej nalezaloby rowniez
zwrdci¢ uwage na wzmocnienie zmian po podaniu
srodka kontrastujacego oraz obecnos¢ odchylen w in-
nych lokalizacjach, bardziej typowych dla SM lub
ADEM. Charakterystyczne dla SM jest niejednocza-
sowe wzmocnienie zmian, spelniajace kryteria rozsia-
nia w przestrzeni, natomiast u pacjentow z ADEM pra-
wie wszystkie zmiany moga ulega¢ wzmocnieniu jed-
noczasowo. W wynikach neuroobrazowania pacjen-
tow z SM mozna zaobserwowac potozone prostopa-
dle do ciata migdatowatego zmiany zwane ,,palcami
Dawsona”. W regionie tym moga by¢ réwniez obecne
patologie u chorych na ADEM, jednak sg one rzadsze
i zwykle niewielkie. Bardziej typowe dla ADEM beda
natomiast zmiany potozone w obrebie istoty szarej oraz
kory. Warto réwniez zwrdci¢ uwage na obecno$¢ oraz
rozleglo$¢ patologii w obregbie rdzenia krggowego,
ktéra stanowi istotng ceche rdznicujacag przedstawione
choroby neurologiczne. Zaj¢cie mniej niz dwoch seg-
mentéw szyjnego odcinka rdzenia krggowego stanowi-
loby podstawe do przypuszczenia, ze przyczyng obja-
wOW U pacjenta jest SM, natomiast rozlegle, wieloseg-
mentowe zmiany wskazywalyby na ADEM. Ponadto
ADEM stanowi jednostke chorobowa, w ktdrej zmiany
radiologiczne moga by¢ na poczatku nieobecne, a obraz
moze zmienia¢ si¢ w zaleznos$ci od stopnia zaawanso-
wania choroby. Swiadomosé tej réznorodnosci i zmien-
no$ci rowniez moze by¢ pomocna w ocenie badan ra-
diologicznych [14,15,16,17].

Pomimo podobienstwa obrazu klinicznego opisane
choroby neurologiczne charakteryzuja znaczaco rézne
objawy radiologiczne, stanowigce cenng wskazowke
diagnostyczng (tab. I).

Table . Poréwnanie objawdw klinicznych, przebiegu, cech charakterystycznych i obrazu radiologicznego CADASIL, SM oraz ADEM
Tabela I. Comparison of symptoms, clinical course and radiological features of CADASIL, MS and ADEM

Charakterystyka CADASIL SM ADEM
1 2 3 4
%Zazxg;tap'e"'a pienwszych 40-501.2. 20-40r.2. 5-8rz.
najczesciej rzutowo-remisyjny,
Przebieg porztewls}dé/, rzadziej posta¢ wtdrnie lub monofazowy
postepujacy pierwotnie postepujaca
Wywiad rodzinny kluczowy, dz'ggﬁfj&g:eaumomalme najczesciej niecharakterystyczny bez znaczenia
Korelacja czasowa z infekcjg,
wirusowa/bakteryjna/ brak brak obecna
szczepieniem
Objawy kliniczne
béle gtowy z towarzyszacq,
Bole gtowy czesto migrena z aurg, rzadko goraczka, ztym samopoczuciem
nudnosciami i wymiotami
Defioyty poznawcze i zmiany obecne obecne nieobecne

nastroju
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cd. tab. |

1 2

Badania laboratoryjne

prazki oligoklonalne nieobecne, biatko

prazki oligoklonalne obecne,

prazki oligoklonalne moga by¢
obecne, poziom biatka

Badanie PMR catkowite podwyzszone lub w normie podwyzszony poziom bialka catkowitego zazwyczaj
catkowitego .
podwyzszony
Typowe zmiany radiologiczne w RM
zmiany obustronne, symetryczne; zmiany obustronne,

Charakterystyka zmian

W obrbie istoty biaej poczatkowo ogniskowe, stopniowo

Zlewajace sie

Wzmocnienie po podaniu

$rodka kontrastujacego nieobecne

Zajecie pata skroniowego zazwyczaj obecne

Zajecie torebki zewnetrznej zazwyczaj obecne

Zmiany okotokomorowe obecne, obustronne i symetryczne
Zmiany w obrebie ciafa .
. zazwyczaj nieobecne
migdatowatego

Zmiany w obrebie kory lub

polozone przykorowo zazwyczaj nieobecne

Zmiany w obrebie rdzenia

kregowego nieobecne
Zawaly lakunarne obecne
Mikrokrwawienia obecne

zmiany obustronne, owalne,
dobrze odgraniczone

obecne jednoczasowe
wystepowanie zmian
wzmacniajacych sie
i nie ulegajacych wzmocnieniu

zazwyczaj nieobecne
zazwyczaj nieobecne

obecne, liczne, niesymetryczne

zazwyczaj obecne, potozone
prostopadle; tworza obraz
Jpalcéw Dawsona”

zazwyczaj nieobecne

zazwyczaj obecne w odcinku
szyjnym; zajmujace
obszar < 2 segmentéw

nieobecne
nieobecne

asymetryczne, réznoksztattne
stabo odgraniczone

mozliwe jednoczasowe
wzmocnienie wszystkich zmian

zazwyczaj nieobecne
zazwyczaj nieobecne
obecne, nieliczne,
niesymetryczne

zazwyczaj nieobecne lub
niewielka liczba zmian

zazwyczaj obecne

zazwyczaj obecne;
zmiany wielopoziomowe

nieobecne
nieobecne

CADASIL — mézgowa autosomalnie dominujgca arteriopatia z podkorowymi zawatami i leukoencefalopatig (cerebral autosomal dominant
arteriopathy with subcortical infarcts and leukoencephalopathy); SM — stwardnienie rozsiane (sclerosis multiplex); ADEM — ostre rozsiane
zapalenie mozgu (acute disseminated encephalomyelitis); r.z. — rok zycia; PMR — ptyn mézgowo-rdzeniowy; RM — rezonans magnetyczny.

WNIOSKI

W procesie diagnostycznym zespotu CADASIL istotna
jest doktadna analiza obrazu radiologicznego z wy-

wiadem rodzinnym oraz prezentowanymi przez
pacjenta objawami klinicznymi. Powinno to pomoc
odrézni¢ CADASIL od choréb demielinizacyjnych,
takich jak SM i ADEM.
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