FALLBESKRIVNING

Aterkommande

PSYKOLISKa Symtom

under manga ar
untingtons

var F
siukdom

Huntingtons sjukdom ar mest kand som en arftlig neu-
rologisk sjukdom som tidigare kallades danssjuka pa
grund av den typiska stérningen med ofrivilliga rorel-
ser (korea). Det ar dock mycket vanligt att rorelsestor-
ningen foregas av 10-20 ar av psykiska symtom med
irritabilitet, depression, angest, psykos och en fériand-
rad personlighet, samt progredierande kognitiv svikt
med exekutiv dysfunktion och apati.

Denna fallbeskrivning belyser hur sjukdomsférlop-
pet kan te sig vid Huntingtons sjukdom och féranle-
da att patienter virdas under annan diagnos en ling-
re tid.
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Debut av psykiska symtom i medelaldern

En tidigare visentligen frisk kvinna blev aktuell for
psykiatrisk vard vid 47 ars alder. Hon hade sagt upp sig
fran sin mangariga okvalificerade anstéllning utan
att darefter ha sokt annat arbete. Hon var icke-roka-
re och anvidnde alkohol sparsamt. Det fanns ingen
kand hereditet for psykisk eller neurologisk sjukdom,
och ingen framkom heller senare. Primérvardsliaka-
re som hade gjort hembesok pa grund av avvikande
beteende skrev vardintyg enligt lagen om psykiatrisk
tvangsvard (LPT) och patienten férdes av polis till psy-

HUVUDBUDSKAP

o Huntingtons sjukdom orsakas av en expanderad
CAG-repetition i Huntingtongenen och arvs autosomalt
dominant med full penetrans. Cirka 15 procent av dia-
gnostiserade fall orsakas av en spontanmutation, varfor
avsaknad av hereditet inte utesluter sjukdomen. Gene-
tisk testning maste alltid foregas av genetisk vagledning.

e Den kliniska bilden ger ofrivilliga rérelser (korea) med
dysartri och dysfagi, balanssvarigheter, psykiska sym-
tom, kognitiv svikt och viktnedgang. Kombinationen av
dessa symtom bor foranleda misstanke om Huntingtons
sjukdom.
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kiatrisk akutmottagning, dir intagningsbeslut fatta-
des pé vaga grunder. Redan dagen darpa bedéomdes att
skal for tvangsvard saknades, varfor den avskrevs. Pa-
tienten begérde sig utskriven och avbéjde uppfoljan-
de kontakt.

Under de kommande &ren blev kvinnan ensamsta-
ende, flyttade till en lagenhet som Socialférvaltning-
en tillhandaholl och upptradde avvikande och aggres-
sivt pa offentliga platser.

Motoriska symtom hos neuroleptikabehandlad patient
Vid 51 &rs alder blev patienten ater inlagd med st6d av
LPT.Hon hade da isolerat sig och bara levt pa narings-
dryck. Elektriciteten var avstingd da surr fran kylskap
upplevts storande av henne. Udda beteende konstate-
rades vid undersokning, men inget sikert psykotiskt.
I journalen noterades: »beteendet inger misstanke
om att det finns nigon annan i rummet«. Patienten
diagnostiserades med schizofrent resttillstand och
behandling med neuroleptika pabdrjades. Vid ut-
skrivningen efter fem manaders vardtid stod hon pa
behandling med aripiprazol och sertralin, det senare
insatt pa grund av tvangsbeteende. En del motoriska
besviar under vardtiden tolkades som biverkningar
av neuroleptika (akatisi, balanssvarigheter). Kontakt
med psykosmottagning inleddes och ett halvar sena-
re avslutades tvingsvarden.

Patienten hade nu beviljats kommunalt boendest6d
for bistand i samband med inkop och tvitt. Notering-
ar gjordes i journalen under det foljande aret angien-
de patientens motorik: »patienten star upp under hela
samtalet och byter ofta fot« och »har ett nagot ryckigt
ofrivilligt rérelsemonster«.

Ett och ett halvt ar senare, nar patienten var 55 ar
gammal, hade gradvis forsamring konstaterats och
yttrat sig i motorisk oro, férsamrat matintag och vikt-
nedgang.Hon hade dven utvecklat vokala tics som till-
tog under arens gang. Hon uttryckte desperation och
hade haft suicidplaner. Patienten motsatte sig inlagg-
ning och vigrade att medicinera. Nar vardintyg skrevs

»Nar vardintyg skrevs stod hon upp
under hela samtalet och trampade
oavhrutet med fotterna dver liten yta
i rummet.«

stod hon upp under hela samtalet och trampade oav-
brutet med fotterna 6ver liten yta i rummet. Patien-
ten lades in enligt LPT. Vid unders6kningen konsta-
terades blamarken av varierande alder 6ver kroppen.
Patienten bejakade att hon ramlat och negerade miss-
handel. Det noterades att hennes besvir varit ofor-
dndrade trots medicinférdndringar, och datortomo-
grafi av hjarnan var utan anméarkning.

Patienten remitterades till neurolog, och en vecka
senare genomfoérdes neurologkonsultation. Konklu-
sionen blev att det rorde sig om akatisi och dyskinesi
av tardiv karaktar. Misstanke om »hyperkinetisk neu-
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FAKTA 1. Huntingtons sjukdom

Huntingtons sjukdom ar en autosomalt dominant arftlig
progredierande och dodlig neurodegenerativ sjuk-

dom som orsakas av en expanderad CAG-repetition i
Huntingtongenen (se 6versiktsartikel av Niemela et al
2020 [1]). Uttryck av det muterade huntingtinproteinet
leder till att nervcellernas funktion stérs och sedan

dor i hjarnomraden som cerebrala kortex, de basala
ganglierna och hypotalamus. Detta paverkar rérelsefor-
maga, kognition, beteende och personlighet [2]. Debut av
symtom kan ske under hela livet. Férvantad overlevnad
efter debut av tydliga motoriska symtom ar cirka 20 ar.
Bromsande behandling saknas.

rologisk sjukdom« avskrevs. Efter tva manaders inne-
liggande vard skrevs patienten ut pa permission och
kort darefter avslutades tvangsvarden. Patienten stod
da pa quetiapin 200 mg (tablett) plus 300 mg i depabe-
redning.

Tre ar senare remitterade priméarvardsldkare henne
till en dagrehab- och neurologmottagning. Patienten
kallades inte.I stillet hdnvisades till psykiatrin alter-
nativt fysioterapeut i svaret utifran status i remissen,
dar det noterades: »... ofrivilliga arm- och benrorelser,
bredsparig gang. Svart med koordination. Tardiv dys-
kinesi?«.

Tva ar senare konstaterades tilltagande svarigheter
for patienten att skota ADL och hantera sin ekonomi.
Hon utvecklade dysartri, at samre och gick ned i vikt.
Hon erholl férvaltare.

Diagnos Huntingtons sjukdom

Samma ar remitterades patienten fran psykosmot-
tagningen till neurolog med 6nskemal om vardering
av »koreatiska« rorelser. Kort darpa var hon i behov av
inneliggande psykiatrisk vard da hon upptritt avvi-
kande pa offentlig plats. Hon undersoktes av neurolog
som foreslog utsittning av alla neuroleptika alterna-
tivt genetisk testning for Huntingtons sjukdom. En
vecka senare skrevs patienten ut till hemmet. Gene-
tisk testning visade en expanderad CAG-repetition i
Huntingtongenen inom det sjukdomsorsakande in-
tervallet (se Fakta 1). Darmed kunde det slas fast att
patienten led av Huntingtons sjukdom. Hon remitte-
rades till Huntingtonmottagningen i Lund, och un-
dersoktes med testet MoCA (Montreal cognitive as-
sessment) som visade 5 av 30 mojliga podng. Da pa-
tienten under mer 4n 6 manader varit helt of6rmoégen
att kognitivt sjalvstdandigt klara dagliga rutiner kon-
staterades ett demenstillstand, relaterat till Hunting-
tons sjukdom.

Tre veckor efter detta forsta besok pa Huntington-
mottagningen avled hon ovéntat i hemmet efter att
ha haft besok av hemsjukvarden nagon timme tidiga-
re och da tett sig som vanligt. Som dédsorsak angavs
hjartinfarkt. Obduktion genomfordes inte.

DISKUSSION

Prevalensen av Huntingtons sjukdom varierar mel-
lan olika vérldsdelar och uppskattas vara som hogst

FAKTA 2. Nagra differentialdiagnostiska hyperki-
netiska tillstand

e Korea ar ett kontinuerligt och slumpartat flode av
muskelkontraktioner: onormala, ofrivilliga, icke ryt-
miska, kortvariga, oférutséagbara och icke stereotypa
rorelser. Om muskelkontraktioner forekommer i
ansiktet ror det sig vanligen om rérelser kring pannan
och 6gonen, mindre typiskt kring mun och tunga.

En extrem form av korea ar ballism utl6st i proximal
muskulatur, som en stor plotslig rorelse, vanligen uni-
lateralt i arm och eller ben (vanligen vaskulart utlost,
genom minskad inhibition av nucleus subthalamicus)
[7].

e Atetos ar ett langsamt flode av vridande, slingrande
rérelser i armar och ben (férekommer vanligast i
komplikationsfas av Parkinsons sjukdom och som
resttillstand vid cerebral pares).

e Akatisi ar en inre kansla av rastléshet med ett behov
av sténdig rorelse, dar rérelsen vanligen ar omedve-
ten och medfor symtomlindring. Det ar en stereotyp,
repetitiv rorelse, oftast i benen, som kan minska vid
avledning och kortvarigt kan undertryckas.

e Tardiv dyskinesi ar onormal, ofrivillig rérelse eller
rastléshet med rorelser som utldsts inom 6 manader
efter paborjad lakemedelsbehandling med dop-
aminreceptorblockerande medel och som bestar
langre &n 1 manad efter utséttning av misstéankt lake-
medel. Tillstandet ar oftast peri-orbitomandubulart
med repetitiva tuggande rorelser och kontinuerliga
atetotiska tungrorelser samt med koreatiska rorelser
med l&g amplitud, vanligen symmetriskt i extremite-
terna.

e Tardiv dystoni ar simultana muskelkontraktioner
kring en led som kan vara rytmiska (tardiv tremor),
mobila med rérelser och statiska (fixa positioner),
som kamptokormi och Pisasyndrom [8].

FAKTA 3. Etiologier - korea

GENETISKT ORSAKAD KOREA

e Huntingtons sjukdom

e Benign hereditar korea

e Andra koreatiska tillstand: Spinocerebellar ataxi (SCA
2), Huntingtonlik korea (HDL-1, HDL-2, HDL-3, HDL-4/
SCA-17), dentatorubropallidoluysiansk atrofi (DRPLA)

ICKE GENETISKA KOREATISKA TILLSTAND

o Vaskular lesionsorsakad korea

e Lakemedelsframkallad korea (L-dopa, dopaminago-
nist, antikolinergika, fenytoin, lamotrigin, litium,
digitalis, neuroleptika)

o Autoimmunt medierad korea (vaskulit, neurologisk
SLE, limbisk encefalit)

e Metabol/endokrint orsakad korea (hypergykemi,
hyponatremi)

e Infektiost orsakad korea (hiv, encefalopati, neurobor-
relios)

»Det ar mycket vanligt med psykiska

och kognitiva symtom upp till 20 ar
fore debut av rérelsestorning.«

i Europa med 1 pa 10000 personer. I Sverige skulle
det betyda cirka 1000 individer, men langt ifrin alla
av dessa ar kidnda. En bidragande orsak till den miss-
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tankta underdiagnostiken kan antas vara att psykiska
och kognitiva symtom ofta och linge 6verviger och
praglar den kliniska bilden. De motoriska symtomen
blir inte tydliga forran i senare sjukdomsstadium, sar-
skilt om patienten erhaller neuroleptika som olanza-
pin eller risperidon, vilka dr mycket effektiva for att
undertrycka korea och ocksa ar vanlig symtomatisk
behandling vid Huntingtons sjukdom [3]. Neurolepti-
ka som quetiapin och aripiprazol ar mindre effektiva
mot ofrivilliga rorelser. Det ar viktigt att beakta att ba-
lanssvarigheter inte uppkommer pa grund av neuro-
leptikabehandling (Fakta 2 och 3).

Patienten i denna fallbeskrivning uppvisade en
fordndring i personlighet och beteende, men det var
inte tydligt att hon verkligen uppfyllde kriterierna for
schizofreni. Diagnosen schizofreni kriver ocksa att
symtomen inte beror pa en organisk hjarnsjukdom,
vilket Huntingtons sjukdom &r. Psykotiska symtom
forekommer hos minst 10 procent av patienter med
Huntingtons sjukdom. Det dr mycket vanligt med
psykiska och kognitiva symtom upp till 20 ar fore de-
but av rorelsestérning. De psykiska symtomen inklu-
derar ocksa irritabilitet, depressivitet, apati och ang-
est. De kognitiva symtomen yttrar sig som exekutiv
dysfunktion med forsdmrad organisationsformaga,
minskad koncentration och uppmaéarksamhet samt
6kad impulsivitet.

Den kliniska bilden med kombinationen av korea,
dysartri, dysfagi, balanssvarigheter, psykiska sym-
tom, kognitiv svikt och viktnedgang bor foranleda

misstanke om Huntingtons sjukdom, aven utan kind
hereditet. Aktuella liarobocker i psykiatri behandlar
Huntingtons sjukdom pa olika sitt. I Ottossons »Psy-
kiatri« finns en beskrivning av en subgrupp av patien-
ter som ligger mycket nara forloppet i det aktuella fal-
let [4]. Det ar notabelt att den senast utgivna storre

»Betydelsen av att stilla diagnosen
Huntingtons sjukdom kommer att
dramatiskt forandras den dag da det
finns bromsande behandlingar att
erbjuda.«

laroboken pa omradet, »Psykiatri« av Herlofsen et al
fran 2016, inte namner diagnosen [5]. Betydelsen av att
stilla diagnosen Huntingtons sjukdom kommer att
forandras dramatiskt den dag da det finns bromsande
behandlingar att erbjuda. Den dagen narmar sig i takt
med 6kningen av kliniska prévningar med genterapi
for patienter med Huntingtons sjukdom [1,6].O
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SUMMARY
Recurrent psychotic symtoms over several years were caused by Huntington's
disease

Huntington disease (HD) is a progressive neurodegenerative disorder caused by
an expanded CAG repeat in the huntingtin gene. It is inherited in an autosomal
dominant fashion with full penetrance. Around 15% of cases arise from
spontaneous expansion of the CAG repeat. The clinical presentation includes
involuntary movements (chorea) with dysarthria and dysphagia as well as
cognitive and psychiatric symptoms and weight loss. The combination of these
symptoms and signs should lead to further investigations regarding HD, even

in absence of a known family history. Psychiatric and cognitive symptoms often
manifest around 15 years before the motor disorder and the disease leads to
premature death. HD is likely underdiagnosed as many individuals present

with psychiatric and behavioral problems for a long time. No disease modifying
treatment is available today but there are a number of clinical trials ongoing
aiming at slowing the disease process. The successful progress of these trials will
give urgency to correct diagnosis of HD.
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