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Opis choroby *

Definicja

A rare neurological disorder comprising fluctuating trunk and limb stiffness, painful muscle
spasms, task-specific phobia, an exaggerated startle response, and ankylosing deformities
such as fixed lumbar hyperlordosis.
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=3198

Nazwa choroby: zespot sztywnosci uogolnionej

Synonimy: zespétMoerscha-Woltmanna,zespét sztywnego cztowieka (ang. Stiff
person syndrome, SPS; stiff man syndrome, SMS)

OMIM: 184850
ORPHA kod: 3198

ICD-10: G25.82

Definicja choroby

Zespot sztywnosci uogolnionej (SPS) jest rzadkim schorzeniem charakteryzujacym sie
zmienng sztywnoscig migsni osiowych i proksymalnych miesni konczyn z naktadajacymi
sie bolesnymi skurczami migsni oraz ciggta aktywnoscia jednostek ruchowych w
badaniu elektromiograficznym. Ogniskowa odmiane SPS nazywamy zespotem sztywnej
konczyny. W migsniach osiowych i proksymalnych miesniach konczyn dominuje bolesny
dyskomfort i sztywnos¢ prowadzaca do nadmiernej lordozy ledzwiowej ze
wspotistniejacymi zaburzeniami chodu i spowolnieniem ruchow. Rzadko bywaja zajete
miesSnie oddechowe. Sztywnos¢ zmniejsza si¢ we Snie i w znieczuleniu ogolnym.
Bolesne odruchowe kurcze i upadki pojawiaja sie w reakgji na ruch, pobudzenie
czuciowe lub nagta emocje. Z obawy przed napadami wyzwalanymi przez opisane
bodzce chorzy unikaja miejsc publicznych. W SPS dominujace moga byc lek i fobie
zadaniowe. Nieleczone objawy SPS moga postepowac powodujac znaczng
niesprawnosc i znaczaco obnizajac jakosc¢ zycia.

Etiologia. Pod{oie genetyczne. Sposob dziedziczenia

U wiekszosci (ponad 70%) chorych stwierdza si¢ przeciwciata przeciwko
dekarboksylazie kwasu glutaminowego (anty-GAD65), co sugeruje tto
autoimmunologiczne schorzenia. Przeciwciata anty-GAD moga blokowac synteze
hamujacego neuroprzekaznika (GABA) prowadzac tym samym do nadmiernego
pobudzenia neuronow ruchowych. Mozliwe, ze inne autoprzeciwciata rowniez
odgrywaja patogenna role w SPS, w tym przeciwciata przeciwko podjednostce alfa1
glicyny (wystepuja u 12% chorych z SPS), ktore moga byc czynnikiem rokowiczym dobrej
odpowiedzi na leczenie immunologiczne. Istnieje podgrupa SPS w przebiegu
nowotworow (paranowotworowych SPS); u tych chorych w czesci zidentyfikowano inne




rodzaje autoprzeciwciat.

Epidemiologia

1:1 000 000, czesciej u kobiet (70%), Sredni wiek zachorowania to 35 lat

Opis kliniczny

Klasycznie w SPS wystepuje postepujaca sztywnos¢ miesni osiowych z nawracajacymi
przerywanymi kurczami; moga byc¢ zajete rowniez dystalne migsnie konczyn. Nie
wystepuje szczekoscisk, co odroznia SPS od tezca. Kurcze migSni moga prowadzic do
znieksztatcen w stawach; bywaja na tyle silne, ze moga skutkowac zerwaniem
przyczepow miesni, rozerwaniem szwow chirurgicznych czy ztamaniami kosci. Bierne
rozcigganie miesnia prowadzi do nasilonego odruchowego skurczu, ktory trwa kilka
sekund. W przebiegu choroby dochodzi do znieksztatcen kregostupa z nadmierna
lordoza ledzwiowga i utrwalonym uniesieniem barkow. Chod jest dziwaczny. Towarzyszy
lek i fobie zadaniowe. Afekt i intelekt sa prawidtowe. Choroba ma powolny postep.
Moga wspétistniec inne choroby autoimmunologiczne, w tym cukrzyca typu 1(co
najmniej 35% chorych z SPS), zapalenie tarczycy Hashimoto, choroba Gravesa,
niedokrwistosc ztosliwa, bielactwo, choroba trzewna. Postac paranowotworowa
dotyczy okoto 5% przypadkow i najczeSciej wystepuje w przebiegu raka sutka.

Diagnostyka

Diagnoza stawiana jest gtownie na podstawie objawow klinicznych, niemniej istnieja
testy laboratoryjne wspierajace rozpoznanie, do ktorych nalezy wykrycie wysokich
mian przeciwciat anty-GAD65 w surowicy lub ptynie mozgowo-rdzeniowym. Nalezy
jednak pamietac, ze nie s3 one swoiste dla tego schorzenia i moga wystepowac w
innych chorobach neurologicznych, a niskie miana tych przeciwciat stwierdza sie w
innych chorobach autoimmunologicznych (do 22% pacjentow z cukrzyca typu 1). W
elektromiografii obserwuje sie ciagte wytadowania potencjatow czynnoSciowych
jednostek ruchowych. Charakterystyczne dla SPS s3 jednoczesne skurcze migsni
agonistycznych i antagonistycznych. Nadmierne wytadowania mozna zahamowac
dozylnym podaniem benzodiazepin. Badania obrazowe maja gtownie znaczenie w
wykluczaniu innych schorzen, niemniej w spektroskopii rezonansu magnetycznego
stwierdza sie znaczne zmniejeszenie stezenia hamujacego neuroprzekaznika (GABA).




W rozpoznaniu uzyteczne sa kryteria Dalakasa. Pacjenci nie spetniajacy tych kryteriow
zaliczani sa do grupy atypowych SPS.

Leczenie

W leczeniu objawowym wykorzystuje sie leki zwiekszajace ilos¢ hamujacego
neuroprzekaznika (GABA). Podstawowg opcja terapeutyczng s3 benzodiazepiny w
stopniowo zwiekszanych dawkach, w terapii dodanej mozna wykorzystac baklofen.
Pozytywne efekty leczenia moga dac rowniez: gabapentyna, lewetiracetam, dantrolen.
U niektorych osiagnieto poprawe podajac baklofen dokanatowo. Druga linie leczenia u
pacjentow z ciezkim lub opornym na leczenie SPS stanowig immunoglobuliny dozylne,
ktorych skutecznos¢ udowodniono u pacjentow z SPS z dodatnimi przeciwciatami anty-
GADG65. Rola leczenia plazmaferez w SPS nie jest do konca ustalona. Rituksymab
prowadzit do poprawy objawow klinicznych jak rowniez spadku poziomu przeciwciat u
pacjentow z SPS opornym na leczenie. Kortykosteroidy s3 czesto stosowane u
pacjentow z SPS w monoterapii lub w kombinacji z innymi lekami. Inne leki
immunomodulujace (mykofenolan mofetilu, azatiopryna, takrolimus, cyklosporyna,
sirolimus) stosowano z roznym powodzeniem.

Szczepienia ochronne

Brak przeciwskazan do szczepien ochronnych.

Zalecenia szczegolne

Pacjenci powinni by¢ badani pod katem wspotwystepowania innych chorob z
autoagresji,w tym cukrzycy i autoimmunologicznych chorob tarczycy. Schorzenia
psychiatryczne sa czeste w SPS, duza czesS¢ pacjentow wymaga statej opieki w Poradni
Zdrowia Psychicznego.

Rokowanie

Choroba ma powolny przebieg. Dtugosc zycia od rozpoznania SPS jest rozna i zalezy




miedzy innymi od tego, czy wspotistnieje choroba nowotworowa. Pacjenci z klasycznym
SPS zwykle dobrze odpowiadaja na leczenie i z czasem dochodzi do stabilizacji
objawow.

Organizacje pacjenckie

https:/ /stiffperson.org
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https:/ /www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=EN&data_id=849&MI
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Zawarte informacje maja charakter ogolny. Decyzje dotyczace metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie
do aktualnych potrzeb danego pacjenta, omowiony i prowadzony przez lekarza.
Zgodnie z art. 4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty
(Dz.U. 22022 r. poz. 1731) lekarz ma obowigzek wykonywac zawad, zgodnie ze
wskazaniami aktualnej wiedzy medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami
zapobiegania, rozpoznawania i leczenia chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowej
oraz z nalezytg starannoscia.

Orphanet - interntowa baza danych dotyczacych rzadkich choréb i sierochych lekéw. ©INSERM 1999 -
Dostepna na stronie www.orphanet.pl



