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Wstep

Zdiagnozowanie u dziecka rzadkiego zespotu genetycznego, stwierdzenie
wady wrodzonej badz rozpoznanie nieprawidtowosci w rozwoju budzi u ro-
dzicow zrozumiate zaniepokojenie. Wigze sie ono zaréwno z niedostatkiem
informacji o samym zaburzeniu, brakiem dostepu do wiedzy na temat proce-
dur diagnozowania, jednoznacznych prognoz co do rozwoju dziecka, jak
i ograniczeniami dotyczacymi skuteczno$ci leczenia. Rodzice czesto pytajg, na
czym polega i jak wyglada badanie genetyczne, jak sie do niego przygotowac.
Maja potrzebe poznania specyfiki przebiegu rozwoju dziecka, pragna dowie-
dzie¢ sie, jakich objawow czy sprzezen powinni sie spodziewaé. Poszukuja
informacji na temat metod, sposobéw usprawniania dziecka, kierunkéw po-
stepowania rehabilitacyjnego czy skutecznos$ci terapii. W podobnej sytuacji
jest wielu specjalistow: pedagogéw, psychologéw, rehabilitantéw, lekarzy ro-
dzinnych. Pedagodzy specjalni zastanawiajg sie, jakich wskazowek udzielié
rodzicom, ktérg metode rehabilitacji proponowa¢, jakie cele usprawniania
stawiac.

Dostrzegamy konieczno$¢ zebrania i analizy aktualnych danych odnosza-
cych sie do procesu diagnozowania, postepowania oraz perspektyw rozwoju
dzieci z rzadkimi zespotami genetycznymi. Niewiele jest polskich Zrédet trak-
tujacych wspomniane zagadnienia w sposéb interdyscyplinarny i wieloaspek-
towy. Zdecydowanie brakuje publikacji przydatnych w praktyce rehabilitacyj-
nej i terapeutycznej oraz zaspokajajacych potrzeby rodzicow. Uznaty$Smy, iz
zaznajomienie os6b zainteresowanych z osiggnieciami wspoétczesnej genetyki,
przekazanie skromnego fragmentu wiedzy pozyskanej na podstawie analizy
przypadkdéw, wskazanie mozliwosci (a nie tylko ograniczen) rozwoju oraz kie-
runkéw wspomagania jest zadaniem wartym zrealizowania. Niniejsza ksigzka
powstala z potrzeby podzielenia sie informacjami o istotnym znaczeniu spo-
tecznym, przydatnymi zaréwno rodzicom, jak i studentom pedagogiki specjal-
nej, psychologii, medycyny i specjalistom pomagajacym rodzinom i wspieraja-
cym je oraz wszystkim osobom zainteresowanym problemem.
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Naszym zamiarem bylo przyblizenie wiedzy dotyczacej prawidtowosci
oraz mozliwosci rozwoju, rehabilitacji i wspomagania dziecka, u ktérego
stwierdzono (lub podejrzewa sie) mato znany, rzadko wystepujacy, niekiedy
poznawany dopiero przez nauke zesp6t genetyczny.

Inspiracjg do podjecia rozwazan stato sie marzenie pani profesor Aliny Mi-
dro, ktoéra napisata: moim marzeniem jest, by juz przy stawianiu diagnozy
w trakcie poradnictwa genetycznego rodzice mogli pozby¢ sie myslenia o defek-
cie genetycznym i swoje spojrzenie kierowaé¢ na umiejetnosci, ktore nalezatoby
wydoby¢ i poznaé, a nastepnie okresli¢ realne potrzeby dziecka. W taki sposéb
moglibysmy przekresli¢ negatywny odbidr »uposledzenia« i zastqpi¢ je wiedzq
o réznorodnosci genetycznych norm rozwojowych (Midro, 2004, s. 77).

Niniejsza praca sktada sie z 3 czesci. W pierwszej przedstawiono wybrane
problemy genetyki klinicznej i rozpoznawania rzadkich choréb genetycznych
oraz wspotczesne ustalenia dotyczace sposobdéw rozumienia niepetnospraw-
nosci intelektualnej, wspotwystepujacej w wielu przypadkach. Druga czes¢
zawiera informacje o rzadkich zaburzeniach genetycznych. Poszczegdélne roz-
dziaty zostaty zredagowane w nastepujacy sposob: opis zespotu genetycznego,
przedstawienie etiologii, omoéwienie funkcjonowania dziecka, mozliwos$ci
i ograniczenia jego rozwoju, zastosowanych terapii oraz uzyskanego wsparcia.
Cato$¢ rozwazan zamyka cze$¢ trzecia, skoncentrowana wokoét kierunkéw
i sposobéw pomocy rodzicom dziecka z rzadkim zespotem genetycznym
w réznych okresach rozwojowych.

Pragnac przedstawi¢ Panistwu publikacje ujmujacg opisywany problem za-
burzen w sposo6b interdyscyplinarny i kompleksowy, zaprosity$my do przygo-
towania poszczegdlnych rozdziatéw specjalistoéw z réznych dziedzin: genety-
kow, lekarzy, pedagogéw, psychologéw, terapeutdw oraz rodzicow. Wszystkim
autorom tekstéw sktadamy serdeczne podziekowania za gotowos¢ do dziele-
nia sie doswiadczeniem oraz osobiste i zawodowe zaangazowanie w idee nie-
sienia pomocy dzieciom z rzadkimi zespotami genetycznymi. W sposéb szcze-
gblny dziekujemy recenzentom niniejszej ksigzki: pani profesor Teresie Z6t-
kowskiej i panu profesorowi Wtadystawowi Dykcikowi za cenne sugestie
i uwagi korekcyjne poszczegélnych opracowan.

Zapraszamy Czytelnikoéw do podzielenia sie refleksjami i uwagami.
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MAGDALENA BADURA-STRONKA

Genetyka kliniczna i poradnictwo
genetyczne w rzadkich chorobach
wieku dzieciecego

Genetyka Kkliniczna jest specjalnoscig lekarska (podobnie jak chirurgia,
dermatologia czy pediatria) wyodrebniong w Polsce dopiero w 1998 roku.
Zadaniem lekarza genetyka Kklinicznego jest postepowanie lekarskie wobec
chorych i ich rodzin obcigZzonych chorobami uwarunkowanymi genetycznie.
Rodziny te (zwane rodzinami ryzyka genetycznego) obejmowane sg w naszym
kraju bezptatna opieka poradni genetycznych. W przypadku, gdy konsultowa-
ne jest dziecko z objawami sugerujacymi wystepowanie u niego rzadkiej cho-
roby o podtozu genetycznym, niepetnosprawnoscia intelektualng lub zespotem
wad, dziatanie lekarskie poradni genetycznej koncentruje sie w pierwszej ko-
lejnosci na ustaleniu rozpoznania przyczynowego nieprawidtowosci, a wiec
uscisleniu rodzaju choroby, jej podtoza genetycznego i schematu dziedziczenia
nieprawidtowos$ci genetycznych w rodzinie.

Warto dowiedzie¢ sie w czasie pierwszego spotkania z rodzing ryzyka ge-
netycznego, jakie sa oczekiwania jej cztonkéw wzgledem poradni genetyczne;j.
Wielu rodzicéw ma nadzieje na wyleczenie ich dziecka. Tymczasem w genetyce
Klinicznej sytuacje, w ktérych mozemy catkowicie zapobiec rozwojowi lub
postepowi niepetnosprawnosci u dziecka dzieki wczesnemu i trafnemu rozpo-
znaniu przyczynowemu i stosownemu postepowaniu terapeutycznemu, s3
niezwykle rzadkie. Tak jest jedynie w przypadku kilku wrodzonych wad metabo-
lizmu, jak fenyloketonuria czy deficyt biotynidazy. Niemniej jednak rozpoznanie
przyczynowe ma istotne znaczenie dla samego pacjenta: analiza ,historii natu-
ralnej” choroby umozliwia ustalenie planu dziatania lekarskiego adekwatnego
dla danego zespotu genetycznego (na przyktad nadzoru onkologicznego
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w fakomatozach, kontroli czynno$ci gruczotu tarczowego w zespole Noonan
czy zespole Downa, restrykcji dietetycznych w zespole Pradera-Williego, sub-
stytucji hormonalnej w zespole Klinefeltera i innych). W wymienionych sytu-
acjach jedynie precyzyjne rozpoznanie zespotu umozliwia profilaktyke i wczesne
leczenie powaznych powiktan (Curryiin., 1997).

Wyja$nienie przyczyny nieprawidtowosci stwierdzanych u dziecka pozwa-
la réwniez na lepsze funkcjonowanie jego rodzicow w obliczu choroby. Wedtug
C.J. Curry’ego i wspotpracownikéw umozliwia to edukacje rodzicéw, wskaza-
nie im koniecznych konsultacji medycznych, poszukiwanie wsparcia ich dzia-
tan w stowarzyszeniach rodzicéw (Curry i in., 1997). Co wazne, u§wiadamia
wzglednie pewne rokowanie co do przysztych mozliwosci dziecka oraz ulatwia
wybér dziatan, ktére pomoga mu osiggnaé sukces na miare jego mozliwosci
(http://sonia.low.pl/sonia/konf_bk/2_midro.htm).

Identyfikacja przyczyny genetycznej choroby dziecka stwarza wreszcie
warunki do objecia rodziny poradnictwem genetycznym. Zgodnie z definicjg
National Society of Genetic Counselors (NSGC) z 2003 roku poradnictwo gene-
tyczne jest procesem wspomagania rodziny ryzyka genetycznego w zrozumie-
niu udziatu czynnikéw genetycznych w rozwoju choroby oraz w przystosowy-
waniu sie do medycznych, psychologicznych i rodzinnych skutkéw choroby
(Resta, 2006). Proces ten obejmuje:

e interpretacje wywiadu rodzinnego i osobniczego celem oceny ryzyka wy-
stapienia choroby u okreslonych cztonkéw rodziny (ponownego wystgpienia
choroby u kolejnych cztonkéw rodziny);

e edukacje cztonkéw rodziny na temat dziedziczenia choroby, dostepnych
testow genetycznych, opieki medycznej nad osobg chorg, profilaktyki powiktan
oraz najnowszych osiggnie¢ naukowych dotyczacych choroby;

e poradnictwo umozliwiajgce Swiadomy wybdr przez rodzine ryzyka gene-
tycznego najlepszych dla niej opcji prokreacyjnych oraz utatwiajace adaptacje
do zycia z chorobg i ryzykiem genetycznym (Resta, 2006).

Poradnictwo genetyczne ma charakter dynamicznego procesu, poniewaz
z biegiem lat zmieniajg sie oczekiwania rodziny ryzyka genetycznego wobec
lekarza genetyka. Tuz po stwierdzeniu nieprawidtowos$ci u dziecka rodzice
zadaja sobie pytanie, co sprawito, Ze wystepujg one wtasnie u ich potomstwa.
Zadaniem lekarza genetyka jest wowczas diagnostyka etiologiczna nieprawi-
dtowosci. Tylko w przypadku rozpoznania przyczyny choroby mozliwa jest
préba odpowiedzi na wiele innych, bardzo waznych dla rodzicow pytan, doty-
czacych dtugofalowego rokowania, groZznych powiktan u dziecka, szans na
nauke w zwyktej szkole, na samodzielno$¢ i tym podobne. Z biegiem miesiecy
(1at) wspotpraca z rodzicami dziecka z choroba genetyczng pozwala na wspar-
cie ich dziatan rehabilitacyjnych, edukacyjnych, pomoc w kontakcie ze stowa-
rzyszeniami dla oséb znajdujacych sie w podobnej sytuacji, informowanie
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o dodatkowych mozliwo$ciach wspomagania rozwoju dziecka, otrzymania
wsparcia finansowego od panstwa i tym podobnych. Po pewnym czasie poja-
wia sie pytanie o prawdopodobienstwo ponownego wystapienia zespotu
u kolejnych dzieci, mozliwo$ci diagnostyki prenatalnej. Do poradni genetycznej
przychodzi takze doroste rodzenistwo osoby chorej, planujace wiasne potom-
stwo. Niekiedy wreszcie zjawia sie dorosta juz osoba z rozpoznaniem zespotu
genetycznego, planujaca cigze, z pro$ba o porade genetyczng dla siebie same;j.
Takie historie nie sg rzadkie i decyduja o absolutnej wyjatkowoSci specjalnosci
lekarskiej, jaka jest genetyka kliniczna.

Jakie dzieci powinny trafi¢ do poradni genetycznej?

W poradni genetycznej konsultowani sg pacjenci z kazdej grupy wiekowej,
réwniez osoby doroste. W odniesieniu do dzieci i mtodziezy wizyte w poradni
genetycznej powinno sie zaproponowac w nastepujgcych sytuacjach:

1) dziecko z rozpoznaniem lub podejrzeniem choroby o podtozu genetycz-
nym (na przyktad z podejrzeniem zespotu Marfana, zespotu Downa, miopatii
wrodzonej);

2) dziecko z wrodzonymi wadami rozwojowymi, zwtaszcza z zespotem
wrodzonych wad rozwojowych (kilka wad wrodzonych z réznych uktadow
u jednego dziecka);

3) dziecko z opdZnieniem rozwoju psychoruchowego, niepetnosprawno-
$cig intelektualng, autyzmem dzieciecym i innymi niepokojacymi objawami
nieprawidtowego rozwoju intelektualnego lub emocjonalnego;

4) dziecko z zaburzeniami determinacji i réznicowania ptci, pierwotnym
brakiem miesigczki (za: Latos-Bielenska, 1998).

Jakie dzieci trafiajg do poradni genetycznej?

Wydaje sie, ze porada genetycznag i wyjasnieniem przyczyny nieprawidto-
wosci u dziecka sg bardziej zainteresowane osoby, ktére majg wiecej niz jedno
dziecko niepemosprawne lub krewnych z niepelnosprawnoscig intelektualng
albo choroba o podtozu genetycznym. Duzo chetniej kieruje sie do poradni
genetycznej dzieci z wrodzonymi wadami rozwojowymi, cechami dysmorfii lub
szczegOlnie nietypowym fenotypem behawioralnym, przy braku wyttumacze-
nia dla obserwowanych u dziecka nieprawidtowo$ci w wywiadzie rodzinnym
i w przebiegu cigzy i porodu (Badura-Stronka, 2007).

W poradni genetycznej moze zabrakna¢ dzieci, ktérych opiekunowie sg
przekonani (nie wiadomo, czy stusznie) o wptywie czynnika srodowiskowego
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na rozwdj patologii u dziecka. Brak zgody na wykonanie testow genetycznych
moze w tych przypadkach wynika¢ z poczucia ich bezuzyteczno$ci, wobec
utrwalonej z biegiem lat pewnosci co do etiologii Srodowiskowej problemow
dziecka. Z drugiej strony, obecno$¢ w wywiadzie cigzowym ,wstydliwych”
obciazen, takich jak spozywanie alkoholu czy niestosowanie sie do zalecen
lekarza, moze odstrecza¢ od badan, ktére moglyby wyjawi¢ ukrywane przez
wiele lat patologie (Badura-Stronka, 2007).

Nade wszystko za$ do poradni genetycznej nie trafiajg dzieci z mnogimi
wrodzonymi wadami rozwojowymi (2/3 przypadkéw) oraz niepeinosprawno-
$cig intelektualng (ponad 70% przypadkoéw), poniewaz ich rodziny nie zostaty
niestety poinformowane przez lekarzy innych specjalnosci o koniecznosci ta-
kiej konsultacji (Latos-Bielenska, 2009).

Wizyta w poradni genetycznej

Wizyta w poradni genetycznej dla rodzicéw dziecka, u ktérego podejrzewa
sie chorobe genetyczna, jest niewatpliwie ogromnym stresem. W duzej mierze
stres ten, wydaje sie, wynika z faktu, ze rodzice nie maja pojecia, co czeka ich
ukochane dziecko i ich samych w poradni genetycznej. Z rozméw z pacjentami
wynika, Ze nierzadko spodziewaja sie oni ktopotliwych dla dziecka czy wrecz
bolesnych, inwazyjnych procedur, rodem z filméw science fiction. Wielu rodzi-
cOw oczekuje spotkania z naukowcem, pracownikiem tajemniczego laborato-
rium. Zaskakuje ich spotkanie ze ,zwyklym” lekarzem, dtugo$¢ trwania wizyty,
wnikliwo$¢ wywiadéw. Zjawiajg sie na pierwsza wizyte z dzieckiem bez doku-
mentacji lekarskiej, poniewaz nikt ich nie poinformowat, Ze jest to istotne. Nie-
kiedy rodzice dziecka z podejrzeniem choroby genetycznej, sformutowanym na
przyktad w czasie hospitalizacji, proponujg lekarzowi genetykowi, umawiajgce-
mu ich na pierwsza wizyte, Ze pojawia sie bez chorego dziecka, poniewaz to oni
sg zainteresowani poradg w kwestii ryzyka rozwoju choroby u kolejnych dzieci!
Sytuacje te swiadcza o tym, jak ogromne jest zapotrzebowanie na rzetelne in-
formacje dotyczace funkcjonowania poradni genetycznych. Pierwsze tego typu
jednostki powstaly w Polsce w latach 70. ubiegltego wieku, jednak wielu lekarzy
innych specjalnosci nadal nie wie o ich istnieniu (jak réwniez o istnieniu lekarzy
genetykéw). Niestety niekiedy przyczyniajg sie oni rowniez do rozpowszechnia-
nia szkodliwych mitéw na temat poradni genetycznych.

Ponizej przedstawiono i omdéwiono przebieg pierwszej wizyty w poradni
genetycznej rodzicow z dzieckiem, u ktérego podejrzewa sie chorobe o podto-
zu genetycznym. Te informacje moga pomoéc rodzicom przygotowaé sie do
pierwszej wizyty i zredukowaé do minimum zwigzany z nig stres.
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Wstepne postepowanie Kkliniczne, pozwalajgce na zorientowanie dalszej
diagnostyki etiologicznej (lub nawet - juz na tak wczesnym etapie - wysuniecie
hipotezy rozpoznania przyczynowego), obejmuje wywiady przeprowadzane
w bezposredniej rozmowie z rodzicem/rodzicami dziecka lub jego prawnym
opiekunem/opiekunami, przeglad dotychczasowej dokumentacji medycznej
dziecka oraz badanie przedmiotowe. Rodzice powinni by¢ §wiadomi, ze w po-
radni genetycznej pierwsza wizyta trwa dtuzej niz standardowa wizyta u specja-
listy (okoto 60 minut, a w niektorych przypadkach nawet dtuzej), stad dobrze
zorganizowac sie w taki sposob, aby pospiech nie uniemozliwit doktadnego za-
poznania sie lekarza z sytuacja zdrowotng dziecka i jego rodziny. Wywiady
uwzgledniajg wszystkie informacje, ktéore moga naprowadzi¢ na rozpoznanie
przyczyny zaburzen wystepujacych u dziecka, a w szczeg6lnoSci:

- wiek rodzicow;

- stan zdrowia rodzicow;

- wyksztatcenie rodzicéw, ewentualne trudnosci z nauka w wieku szkol-
nym;

- aktualnie wykonywany zawod rodzicow dziecka, narazenie na czynniki
szkodliwe w miejscu ich pracy;

- spokrewnienie rodzicéw (nawet bardzo dalekie pokrewienstwo jest
wazng informacja dla lekarza genetyka);

- liczbe ciaz i porodow, ze zwrdceniem uwagi na poronienia samoistne
i porody martwe;

- wywiad rodzinny, z uwzglednieniem wystepowania w rodzinie wrodzo-
nych wad rozwojowych, niepelnosprawnosci intelektualnej, choréb o podtozu
genetycznym;

- przebieg cigzy, zwtaszcza narazenie matki na czynniki teratogenne;

- nieprawidtowos$ci stwierdzane w badaniu ultrasonograficznym, ruchli-
wos¢ ptodu;

- przebieg porodu, uzyskana punktacja w skali Apgar, masa urodzeniowa,
wiek cigzowy;

- trudno$ci z karmieniem w okresie noworodkowym (staby odruch ssania,
ulewanie, w tym przez nos, zaparcia);

- przebieg rozwoju psychoruchowego dziecka, przebieg nauki szkolnej,
ewentualne trudnosci z nauka, z kontaktem z réwiesnikami, szczegdlne uzdol-
nienia, pasje;

- wrodzone wady rozwojowe wystepujace u dziecka;

- osobowos$¢ i zachowanie dziecka;

- aktualng opieke medyczna nad dzieckiem (opieke poradni specjalistycz-
nych, zabiegi operacyjne, stosowane leki);

- przynaleznos¢ do stowarzyszen, grup wsparcia (zmodyfikowano za: Firth,
Hurst, 2005).
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Z przebiegiem cigzy, porodu i rozwoju psychoruchowego dziecka lekarz
zapoznaje sie poprzez analize zapiséw w jego ksigzeczce zdrowia, w tym bilan-
sow zdrowia, przy uwzglednieniu subiektywnej opinii rodzicéw pacjenta.
Nalezy ubolewaé, ze w wielu przypadkach informacje bilansowe nie sg wpisy-
wane do ksigzeczek, pozostajagc w dokumentacji lekarza rodzinnego. Sg to
szczegOlnie cenne informacje dla lekarza poradni genetycznej. W przypadku
dzieci adoptowanych lekarz korzysta ze zwykle ubogich informacji o rodzicach
biologicznych i innych cztonkach rodziny oraz okolicznoSciach cigzy i porodu,
dostarczanych przez rodzicéw adopcyjnych. W kazdym przypadku analize
obciagzenia rodzinnego wrodzonymi wadami rozwojowymi, niepetnosprawno-
$cig intelektualng i chorobami genetycznymi przeprowadza sie, opierajac sie
na rodowodzie wykreslonym w trakcie rozmowy z rodzicami. Wyjatek stano-
wa dzieci adoptowane oraz wychowywane przez jednego rodzica, u ktérych
najczesciej niemozliwa jest wnikliwa analiza historii rodzica niemajacego kon-
taktu z dzieckiem.

Celem przegladu dokumentacji medycznej dziecka jest zapoznanie sie
przez lekarza z dotychczas prowadzong diagnostyka w klinikach i oddziatach
szpitalnych i w warunkach poradni specjalistycznych, z wynikami badan do-
datkowych (serologicznych, neuroobrazowych, sonograficznych, okulistycz-
nych, foniatrycznych, EEG i innych). W przypadku dzieci z opéZnieniem rozwo-
ju psychoruchowego, niepetnosprawnoscia intelektualng lub cato$ciowymi
zaburzeniami rozwoju szczegdélng wage przyktada sie do opinii poradni psy-
chologiczno-pedagogicznej. Jest ona Zrédtem informacji o stopniu niepetno-
sprawnos$ci badanego ucznia i ilorazie inteligencji, charakteryzuje jego sfery
umiejetnosci i deficytow oraz zachowanie, co uzupetnia informacje od rodzi-
cOw na ten temat i pomaga zobiektywizowac tak zwany fenotyp behawioralny
pacjenta. Rodzice powinni by¢ poinformowani przez lekarza kierujacego
dziecko do poradni genetycznej o konieczno$ci przyniesienia na pierwszg wi-
zyte catosci zebranej dokumentacji lekarskiej dziecka (réwniez ksigzeczki
zdrowia dziecka) oraz aktualnej opinii psychologicznej (w przypadku dzieci,
ktorych rozwéj psychoruchowy lub emocjonalny budzi niepokéj). Konieczne
jest wczedniejsze zgromadzenie informacji na temat chorédb wystepujacych
w rodzinie, aby usprawnic przebieg wizyty.

Badanie przedmiotowe dziecka ma na celu ocene symetrii i proporcji ciata,
ewentualnych cech dysmorfii, zmian skérnych patognomicznych dla dysplazji
neuroektomezodermalnych (fakomatoz), wrodzonych wad rozwojowych, nie-
prawidtowos$ci stawowych (na przyktad nadmiernej wiotkosci stawow), wad
postawy. Badanie neurologiczne w podstawowym zakresie (lub w pelnym
zakresie w przypadku, gdy poradnia specjalizuje sie w neurogenetyce) umoz-
liwia ocene chodu, napiecia miesniowego, objawéw ogniskowych. Podczas
pierwszej, najdtuzej trwajacej wizyty (oraz kolejnych wizyt) lekarz genetyk,
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obserwujac dziecko w gabinecie, zyskuje kolejne cenne informacje na temat
jego zachowania oraz (rzecz niebagatelna) zachowania rodzicéw w stosunku
do dziecka. U wszystkich pacjentow wykonywane sg pomiary antropome-
tryczne (masy ciata, wzrostu, obwodu gtowy). Obwod glowy mierzony jest
miarg krawiecka przeprowadzong przez najwieksza wypukto$¢ potyliczng
i najwieksze wypuktosci guzéw czotowych. Wszystkie pomiary analizowane s3
przy uzyciu siatek centylowych opracowanych dla populacji polskiej. Jest to
istotne, poniewaz zaréwno niski, jak i nadmiernie wysoki wzrost, niedobor
masy ciata i nadwaga, matogtowie i wielkogtowie moga by¢ jednym z objawow
choroby o podtozu genetycznym.

U kazdego dziecka z odbiegajagcym od normy rozwojem intelektualnym
(emocjonalnym) oraz u kazdego dziecka z wrodzonymi wadami rozwojowymi
lekarz przeprowadza analize dysmorfologiczng. Cho¢ brzmi to groZnie, w isto-
cie niczym nie rézni sie od szczegdétowego lekarskiego badania przedmiotowe-
go, nie jest dla dziecka ktopotliwe ani w Zadnym wypadku bolesne. Patrzac
uwaznie na dziecko, lekarz dysmorfolog identyfikuje niewielkie nieprawidto-
wosci anatomiczne (tak zwane cechy dysmorfii) i taczy ,pozornie nie majace
zwigzku fakty w fazie syntezy, prowadzacej do okre$lenia zespotu” (Korni-
szewski, 2005). Cechy dysmorfii wystepuja w wielu zespotach o podtozu gene-
tycznym (na przykilad w zespole Rubinsteina-Taybiego, Coffina-Lowry’ego,
Smitha-Lemliego-Opitza, Pradera-Williego), jak i w zespotach o etiologii $rodo-
wiskowej (na przykitad w alkoholowym zespole ptodowym). Zainteresowanych
czytelnikdw Autorka odsyta do znakomitej ksigzki profesora Lecha Korniszew-
skiego Dziecko z zespotem wad wrodzonych. Diagnostyka dysmorfologiczna.

Nomenklatura dysmorfologiczna pozwala na systematyczny opis niepra-
widtowosci wygladu, umozliwia poréwnanie cech dysmorfii wystepujgcych
u konsultowanego dziecka z opisami (i/lub fotografiami) dzieci z rozpozna-
niem znanych zespotéw genetycznych i srodowiskowych. Lekarz genetyk ko-
rzysta przy tym z atlaséw dysmorfologicznych ze skorowidzem objawéw,
komputerowych baz danych (OMIM, POSSUM, The London Dysmorphology
Data Base), publikacji naukowych. Z uwagi na to, Ze w trakcie swojego Zycia
lekarz genetyk spotyka sie tylko z nielicznymi zespotami dysmorficznymi, nie-
zmiernie cenna jest w dysmorfologii ,instytucja” konsylium lekarskiego.

Dla wiekszosci matych pacjentéw sporzadzana jest dokumentacja fotogra-
ficzna. Wykonuje sie ja w czasie wizyty zwyklym aparatem fotograficznym.
W niektdérych poradniach genetycznych w Polsce zdjecia wykonuje fotograf
w specjalnie do tego celu przystosowanej pracowni (na przyktad z naniesiong
w tle miarg wysokosci dziecka). Konieczne jest wykonanie zdje¢ catej sylwetki
dziecka, twarzy en face i z profilu, dtoni i stop, jak réwniez wszystkich niepra-
widtowosci stwierdzonych u dziecka (charakterystycznych paznokci, znamion,
naczyniakéw). Rodzice s3 czesto zdziwieni faktem fotografowania ich dziecka,
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niekiedy wrecz nie wyrazaja na to zgody. Lekarz poradni genetycznej musi
wole rodzicéw w tej kwestii uszanowac. Istotne jest jednak, aby rodzice wie-
dzieli, ze fotografie dzieci konsultowanych w poradni genetycznej sa wykony-
wane po to, by zwiekszy¢ szanse na rozpoznanie przyczyny problemow dzieki
wykonanej w spokoju, po wyjsciu pacjenta z gabinetu, wnikliwej analizie wy-
gladu dziecka pod katem znanych zespotéw dysmorficznych. W przypadku
rzadkich choréb genetycznych o rozpoznaniu mogg decydowac pozornie nie-
istotne szczegdty (jak ksztatt skrzydetek nosa czy duzego palca stopy), stad
konieczno$¢ wykonania zdje¢. Fotografie umozliwiaja réwniez konsultacje
z czotowymi dysmorfologami w kraju i za granica. Rodzicow mozna jednak
uspokoi¢, ze o mozliwosci przeprowadzenia takiej konsultacji z uzyciem zdjeé
dziecka bedg wczes$niej poinformowani przez lekarza prowadzacego. Nalezy
tutaj z catg moca podkresli¢, ze zdjecia wykonane do celéw diagnostycznych
w poradni genetycznej nie moga by¢ uzyte przez lekarza genetyka w publika-
cjach naukowych. Nie dotyczy to sytuacji, w ktérych rodzice dziecka w $wia-
domy sposéb wyrazajg zgode na wykorzystanie takich zdje¢ w konkretnej pu-
blikacji, majac na uwadze, ze kazdy lekarz jest zobowigzany do dzielenia sie
z innymi lekarzami swymi szczegélnie cennymi spostrzezeniami klinicznymi
na tamach specjalistycznych czasopism.

Badania laboratoryjne s dobierane indywidualnie, w zalezno$ci od danych
uzyskanych z wywiadéw lekarskich oraz nieprawidtowos$ci stwierdzanych
w badaniu przedmiotowym. Wiekszo$¢ testéw genetycznych mozna wykonaé
z krwi pacjenta pobranej z Zyty obwodowej (na przyktad na grzbiecie dtoni lub
w zgieciu tokciowym). W bardzo wyjgtkowych sytuacjach konieczne jest wy-
konanie testu genetycznego z innej tkanki (na przyktad z fibroblastéw skéry
lub moczu). W kazdym jednak przypadku wykonanie badania odbywa sie po
uzyskaniu zgody rodzicéw, poinformowanych o ewentualnych powiktaniach
zabiegu, przez wykwalifikowany personel oraz w mozliwie bezbolesny sposéb;
w przypadku badania fibroblastéw z uzyciem znieczulajgcego kremu. Nie nale-
Zy sie wiec obawia¢, ze u dziecka wykonane zostang wbrew woli rodzicow (lub
bez ich wiedzy) jakiekolwiek procedury medyczne. Dzieci, ktére wolg by¢
uprzedzane o czekajacych je wyzwaniach, nalezy przygotowac przed wizyta na
ewentualne pobranie krwi i utwierdzi¢ w przekonaniu, Ze nic ztego poza tym w
poradni genetycznej ich nie czeka. Dodatkowo do pobrania krwi w celu wyko-
nania testow genetycznych dziecko nie musi by¢ przygotowane w sposéb
szczegblny. W przypadku pobierania krwi na badanie cytogenetyczne lub mo-
lekularne absolutnie nie ma potrzeby, aby dziecko byto na czczo, do interpre-
tacji wynikow badan nie ma znaczenia pora dnia, w ktorej pobiera sie krew,
dieta ani zazywane leki.

Analiza catosci obrazu klinicznego i wynikéw badan dodatkowych stuzy
ustaleniu rozpoznania etiologicznego nieprawidtowosci wystepujacych u pa-
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cjenta. Pomimo duzego zaangazowania lekarza, wobec olbrzymiej réznorodno-
$ci schorzen o podtozu genetycznym, w okoto 30% przypadkéw pacjentow
z zespotami wrodzonych wad rozwojowych dysmorfologowi nie udaje sie
sprecyzowac rozpoznania (Korniszewski, 2005). W sytuacji, gdy nie udato sie
ustali¢ przyczyny probleméw dziecka, niekiedy mozliwe jest oszacowanie wy-
sokos$ci ryzyka powtorzenia sie schorzenia (wady, deficytu intelektualnego)
w rodzinie na podstawie danych epidemiologicznych z piSmiennictwa. Nie jest
to jednak sytuacja satysfakcjonujgca ani dla lekarza genetyka, ani tym bardziej
dla rodzicéw dziecka, oczekujgcych konkretnych rezultatéw wizyt. Mimo to
genetycy sg zgodni, Ze majac do czynienia z dzieckiem o nietypowych obja-
wach, nie bedac pewnym swego rozpoznania, lepiej pozostawi¢ sprawe otwar-
ta, poniewaz pochopne (btedne?) rozpoznanie zespotu genetycznego pociagga
za sobg nieodwracalng stygmatyzacje dziecka w rodzinie, szkole i spoteczen-
stwie. Dotyczy to zwlaszcza zespotéw dymorficznych o nieznanym podtozu,
w ktérych nie mozna potwierdzi¢ rozpoznania lekarza konkretnym testem
genetycznym.

W pi$miennictwie zwraca sie uwage na konieczno$¢ regularnych wizyt
w poradni genetycznej dzieci z idiopatyczng postacig niepetnosprawnosci inte-
lektualnej lub zespotem wad o niewyjasnionej etiologii (Curry i in., 1997; Mo-
raine, 2004; des Portes, 2002). Kolejne wizyty zwiekszajg szanse ustalenia
rozpoznania przyczynowego z 5 do 20% (za: Curry i in., 1997). Jest to zwigza-
ne z ewolucjg wygladu i zachowania pacjenta. Z wiekiem moga sie pojawié
objawy sugerujace zesp6t genetyczny o podtozu jednogenowym lub zespot
mikrodelecji chromosomowej (na przyktad makroorchidyzm u chtopcow
z zespotem tamliwego chromosomu X po okresie pokwitania, zmiany skérne
charakterystyczne dla fakomatoz, typowa osobowos$¢ u starszych dzieci z ze-
spotem Williamsa). C.]J. Curry podaje przyktady zespotéw z niepetnosprawno-
$cig intelektualng, w ktérych fenotyp zmienia sie w sposéb szczegdlny z wie-
kiem dziecka: zespdt Retta, zesp6t Pradera-Williego, zespdt Angelmana, zespot
Kabuki, zesp6t delecji 22q11.2, zesp6t Williamsa, stwardnienie guzowate, mu-
kopolisacharydozy, zesp6t Noonan, neurofibromatoza typu I, zesp6t Smith-
Magenis, zespét tamliwego chromosomu X, zespét Lescha-Nyhana, leuko-
dystrofie postepujace (Curry i in., 1997).

Wazne jest, ze z kazdym kolejnym rokiem ro$nie liczba testow genetycz-
nych dostepnych w poradniach genetycznych. Warto wiec pojawia¢ sie regu-
larnie na wizytach kontrolnych z dzieckiem, z czasem bowiem moga zaistnie¢
nowe mozliwosci potwierdzenia (lub wykluczenia) choroby u dziecka meto-
dami obiektywnymi.

Pragne zacheci¢ osoby zainteresowane, zwlaszcza rodzicéw dzieci z zespo-
tami genetycznymi, do przegladania strony internetowej Polskiego Towarzy-
stwa Genetyki Cztowieka (PTGC) <http://www.ibb.waw.pl/~ptgc/>. Znajduje
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sie tam uaktualniany spis poradni genetycznych, ktére funkcjonuja w ramach
kontraktu z Narodowym Funduszem Zdrowia, rekomendowane przez PTGC
laboratoria wykonujace testy genetyczne, materialy szkoleniowe w postaci
broszurek dla pacjentéw w jezyku polskim (na temat badan prenatalnych,
zmian chromosomowych, typéw dziedziczenia i innych) oraz tekst Konwencji
o ochronie praw cztowieka i godnosci istoty ludzkiej wobec zastosowan biologii
i medycyny Rady Europy. Konwencja ta, mimo Ze nie moze doczekac sie ratyfi-
kacji przez Rzeczpospolitg Polskg, jest respektowana przez wszystkie osoby
zajmujace sie genetyka Kkliniczng w Polsce w osrodkach rekomendowanych
przez PTGC, co gwarantuje pacjentowi postepowanie lekarskie zgodne z zasa-
dami etyki, z zachowaniem $cistej tajemnicy lekarskiej i respektowaniem praw
cztowieka i godnos$ci os6b z chorobami genetycznymi i ich rodzin (Mazurczak,
2004).
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Diagnostyka genetyczna

Dynamiczny rozwdj genetyki w ciggu ostatnich 50 lat dostarczyt wiedzy na
temat struktury genomu cztowieka, jak réwniez poszerzyt mozliwosci metodo-
logiczne badania materiatu genetycznego. Techniki stosowane w cytogenetyce
i biologii molekularnej staty sie nie tylko narzedziem poznawczym w odkry-
waniu charakteru ludzkiego kwasu deoksyrybonukleinowego (DNA), ale takze
doskonatym narzedziem diagnostycznym. Dzisiejsza genetyka kliniczna dys-
ponuje wieloma testami genetycznymi, ktére umozliwiajg identyfikacje przy-
czyny defektu genetycznego, pozwalajgc tym samym na jej rozpoznanie na
podstawie zaréwno oceny dysmorfologicznej i analizy rodowodu, jak i analizy
materiatu genetycznego.

Przez pojecie testu genetycznego rozumie sie najczeSciej test oparty na
analizie ludzkiego DNA, RNA, chromosomdw, biatek lub okreslonych metaboli-
tow, ktory wykonywany jest dla potrzeb poradnictwa genetycznego (Bal,
2006). Testy te pozwalajg na identyfikacje zmian w materiale genetycznym,
ktore sg przyczyna choroby pacjenta. Inne badania oceniajg aktualny stan
zdrowia pacjenta, natomiast dzieki testom genetycznym mozemy prognozowacé
jego zachorowanie, mimo iZ w trakcie ich wykonywania nie ma on zadnych ob-
jawow klinicznych. Mozna rowniez zidentyfikowac nosicieli, czyli osoby zdrowe,
u ktorych zmiana w materiale genetycznym nie powoduje wystgpienia choro-
by, ale moze przyczynic sie do jej rozwoju u potomstwa. W przypadku, kiedy te
same objawy kliniczne dotycza wiekszej liczby cztonkéw rodziny, mozliwa
staje sie identyfikacja rodzin podwyzszonego ryzyka genetycznego. Wykonanie
kazdego testu genetycznego powinno zosta¢ poprzedzone rozpoznaniem Kli-
nicznym ukierunkowujgcym badania diagnostyczne. W zalezno$ci od rodzaju
choroby/zespotu genetycznego pacjentom oferowane sg rozne typy testow
genetycznych, poczawszy od badania kariotypu, przez analize mutacji i poli-
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morfizmoéw, identyfikacje nosicielstwa, po analize ekspresji genéw oraz ich
produktow (biatek).

Choroby genetyczne moga by¢ przekazywane w rodzinie w kolejnych po-
koleniach, ale réwniez moga by¢ wynikiem nieprawidtowo$ci w materiale ge-
netycznym, ktéra pojawita sie de novo u pacjenta majacego zdrowych rodzi-
cow, niebedacych tez nosicielami. Takie zmiany genetyczne mogg wynikaé
z uszkodzen tylko w oocytach lub plemnikach. Dzieki zastosowaniu nowocze-
snych technik diagnostycznych mozna odrézni¢ sytuacje, w ktérych nieprawi-
dtowos$¢ genetyczna zostata odziedziczona po rodzicach, nawet jesli nie ob-
serwuje sie u nich objawéw danej choroby, od sytuacji, w ktorej choroba doty-
ka tylko pacjenta. W pierwszym przypadku wykonanie badan genetycznych
u rodzicéw, a nawet innych cztonkéw rodziny jest czesto konieczne, w drugim
nie ma zastosowania.

Material genetyczny czlowieka

Badanie genetycznego podioza choréb jest mozliwe dzieki temu, ze w ja-
drze kazdej komérki somatycznej cztowieka (komoérki ciata) oraz w komoér-
kach ptciowych zgromadzony jest materiat genetyczny w postaci DNA. Dzieki
specyficznym wtasciwoSciom w DNA zakodowana jest pelna informacja gene-
tyczna o strukturze catego organizmu, takze ta, ktéra dotyczy nieprawidtowo-
$ci genetycznych. Dzieki analizie materialu genetycznego mozemy uzyskaé
wiele informacji o réznego rodzaju zmianach, zwtaszcza tych niekorzystnych
dla naszego organizmu.

W jadrze kazdej komoérki somatycznej znajduje sie 46 czgsteczek DNA, kt6-
re w trakcie podziatéw komorki (mitozy i mejozy) ulegajg silnej kondensacji
i w potaczeniu z biatkami tworza chromosomy. Sg to struktury, ktére mozna
poprzez odpowiednio zastosowane techniki utrwalania zobaczy¢ pod mikro-
skopem $wietlnym. Wsréd 46 chromosoméw wyrézniamy tak zwane autoso-
malne (22 pary, czyli 44 chromosomy), takie same u obu ptci, oraz jedng pare
determinujgcy pte¢ cztowieka — chromosom X i chromosom Y. Kobiety maja
dwa chromosomy X (46, XX), a meZczyzni jeden chromosom X i jeden Y (46,
XY). Kazda para chromosomoéw autosomalnych rézni sie wielkoScig i strukturg
od innej, dlatego mozna je od siebie odrézni¢. Obserwujgc chromosomy pod
mikroskopem, mozemy analizowaé zaréwno ich liczbe, jak i strukture.

Chromosomy s3a przedmiotem zainteresowania cytogenetyki. Wszystkie
nieprawidtowosci ich dotyczace nazywane sg aberracjami chromosomowymi.
Zestaw chromosomdw, charakterystyczny dla danego organizmu, czyli majacy
okreslong liczbe i strukture, nazywa sie kariotypem (Srebrniak, Tomaszewska,
2008). Chromosomy przedstawione w sposéb uporzgdkowany — w kolejnosci
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od 1. do 22. zgodnie z ich dtugoscig (chromosomy 1. pary sa najwieksze) oraz
z umieszczonymi na koncu chromosomami ptci - XX lub XY - noszg nazwe
kariogramu (Srebrniak, Tomaszewska, 2008). Zasady przedstawiania chromo-
somoéw zostaly opracowane w latach 60. i 70., podlegaja tez regularnej weryfi-
kacji i aktualizacji (Shaffer, Slovak, Campbell, 2009). W chromosomach zlokali-
zowane s3 geny, czyli sekwencje DNA, w ktérych zakodowana jest informacja
o biatkach. Cztowiek ma okoto 20-25 tysiecy gendw (Levy i in., 2007). Genow
nie mozna dostrzec, obserwujgc preparat chromosomowy, ze wzgledu na ich
submikroskopowe rozmiary. Struktura genu, z réznych przyczyn, moze ulec
zmianie (mutacji). Taka mutacja moze mie¢ charakter zaréwno neutralny, to
znaczy nie wptywaé na funkcjonowanie organizmu, jak i patologiczny, bezpo-
Srednio wptywajacy na fizjologie organizmu. Z tego wzgledu mutacje w genach
identyfikuje sie innymi metodami diagnostycznymi niz aberracje chromoso-
mowe. W tym przypadku zastosowanie znalazty metody biologii molekularnej,
oparte na precyzyjnej analizie okre$lonego genu/genéw.

U podtoza choréb genetycznych lezg zawsze zmiany w materiale genetycz-
nym. Moga mie¢ one charakter mutacji genowych i dotyczy¢ tylko okreslonego
genu/gendéw lub by¢ na tyle duze, Ze mozna je dostrzec, obserwujac chromo-
somy pod mikroskopem Swietlnym (aberracje chromosomowe) (Latos-
-Bieleniska, 1998). Ze wzgledu na rodzaj defektu genetycznego kazda chorobe
genetyczng mozemy zakwalifikowa¢ do jednej z 3 podstawowych grup:

e aberracji chromosomowych (zmiany w liczbie badZ strukturze chromo-
soméw);

e choréb jednogenowych (mutacje pojedynczego genu);

e choréb wieloczynnikowych (wspétdziatanie genetycznej predyspozycji
pacjenta z czynnikami Srodowiskowymi) (Latos-Bielenska, 1998).

Jadro komoérkowe nie jest jedynym elementem komoérki, w ktérym zlokali-
zowane jest DNA. W niewielkiej ilosci DNA wystepuje takze w strukturach
zwanych mitochondriami. Mutacje mitochondrialnego DNA moga réwniez
przyczynia¢ sie do wystepowania chordb genetycznych, tak zwanych choréb
mitochondrialnych (Bal, 2006). Charakteryzuja sie takze odmiennym sposo-
bem dziedziczenia, zwanym dziedziczeniem matczynym (tylko matka przeka-
zuje DNA mitochondrialne potomstwu).

Strategia diagnostyczna zalezy przede wszystkim od rodzaju podejrzewa-
nej choroby genetycznej. W przypadku podejrzenia aberracji chromosomowej
najczesciej stosuje sie metody cytogenetyki klasycznej i molekularnej, nato-
miast w przypadku choréb jednogenowych do identyfikacji mutacji w genach
stuza metody biologii molekularnej. Coraz czesciej oferowane sa takze testy
genetyczne majgce okresla¢ predyspozycje do wystepowania chordéb wielo-
czynnikowych.
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Material biologiczny do badan

Warunkiem przeprowadzenia testu genetycznego jest przede wszystkim
pozyskanie materiatu biologicznego od pacjenta. Pobranie materiatu do badan
odbywa sie w poradniach genetycznych, specjalistycznych, a takze na oddzia-
tach szpitalnych. Dokonuje tego najczesciej wyszkolony personel: lekarze, pie-
legniarki, a takze diagnoSci laboratoryjni. Coraz czesciej dostepne sg réwniez
gotowe zestawy do samodzielnego pobrania i zabezpieczenia materiatu biolo-
gicznego przez pacjenta. W przypadku przeprowadzania testéw genetycznych
metodami cytogenetycznymi wymagania co do pobrania, przechowywania
i transportu materiatu biologicznego s3 inne niz w przypadku testéw opartych
na technikach biologii molekularnej. Najogélniej ujmujac, w badaniach cytoge-
netycznych potrzebujemy fragmentu tkanki, ktéra jest zywa i zdolna do po-
dziatéw. Najczesciej do rutynowych cytogenetycznych badan postnatalnych
pobierana jest krew obwodowa. W badaniach prenatalnych pobierany jest
ptyn owodniowy, kosméwka lub krew pepowinowa. Czasami pobierane s3
fibroblasty skéry, a w chorobach nowotworowych fragmenty guzéw lub szpik
kostny w przypadku biataczki.

Najwazniejsze zasady pobierania materiatlu do badan cytogenetycznych
stanowig, Zze musi on by¢ pobrany aseptycznie, zawiera¢ zywe komorki pacjen-
ta zdolne do podziatéw komoérkowych i nie moze by¢ zamrazony ani w Zaden
inny sposéb utrwalony (Srebrniak, Tomaszewska, 2008). W przypadku krwi
musi ona by¢ pobrana do probédwki z antykoagulantem - heparyng - w ilo$ci od
0,5 do 5 mililitréw. Po pobraniu krew nalezy delikatnie wymieszac i dostarczy¢
do laboratorium. Probéwki powinny by¢ oznakowane nazwiskiem i imieniem
pacjenta oraz jego numerem PESEL. Nalezy maksymalnie skréci¢ czas prze-
chowywania prébek - najlepiej dokona¢ pobrania tego samego dnia, w ktérym
rozpocznie sie hodowla komoérek. Dituzszy czas przechowywania, nawet
w warunkach obnizonej temperatury (+4°C), moze znaczgco wptyna¢ na jako$¢
badania. Przed pobraniem proébki do badan warto zawsze skontaktowac¢ sie
z laboratorium w celu unikniecia ewentualnych btedéw na tym etapie. Cho¢
jest to zaledwie poczatek procesu diagnostycznego, moze mie¢ on decydujace
znaczenie dla powodzenia catej diagnostyki.

W przypadku cytogenetyki molekularnej mozliwe jest wykorzystanie pro-
bek materiatu biologicznego, ktéry nie pochodzi z tkanek dzielgcych sie lub
zostat utrwalony, na przyktad w formalinie. Badania tego rodzaju nie sg jednak
stosowane rutynowo, jako podstawowe, moga natomiast by¢ doskonatym na-
rzedziem uzupelniajgcym proces diagnostyczny (Srebrniak, Tomaszewska,
2008).

W przeciwienistwie do badan cytogenetycznych badania molekularne po-
zwalajg na wykorzystanie materiatu biologicznego pochodzacego z réznych
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tkanek, zar6wno dzielgcych sie, jak i tych, ktére utracity zdolno$¢ do podzia-
tow. Najczesciej w diagnostyce wykorzystywana jest krew obwodowa pobrana
do prébdéwki zawierajacej antykoagulant EDTA (wersenian sodowy) w iloSci
od 0,5 do 5 mililitréw (Stomski, 2004). W diagnostyce molekularnej mozna
takze wykorzystywaé prébki tkanek, ktore pacjent zabezpiecza samodzielnie,
na przyktad wymazy komorek nabtonkowych z wewnetrznej strony policzka
lub wysuszone plamy krwi pozostawione na bibule. Materiat biologiczny moz-
na réwniez pozyskaé¢ z ptynu owodniowego, kosmoéwki, krwi pepowinowej,
wtoséw, nasienia, tkanek pobranych poprzez biopsje, tkanek sekcyjnych oraz
utrwalonych preparatéw histologicznych (Strachan, Read, 2004).

Podobnie jak w badaniach cytogenetycznych, materiat biologiczny powi-
nien by¢ pobrany aseptycznie, a probka zabezpieczona w taki sposéb, by nie
ulegta zniszczeniu lub niezamierzonemu otwarciu. Powinna by¢ takze prawi-
dtowo oznaczona, co najmniej imieniem i nazwiskiem pacjenta oraz jego nu-
merem PESEL. W przeciwienstwie natomiast do badan cytogenetycznych
w badaniach molekularnych material biologiczny mozna przechowywaé
w stanie zamrozonym. Jesli wiadomo, Ze pobrany materiat nie zostanie w naj-
blizszym czasie wykorzystany do badan, mozna go przechowywa¢ w warun-
kach zamrozenia -20°C, -80°C lub w ciektym azocie (Stomski, 2004). W tem-
peraturze pokojowej nie powinien by¢ przechowywany dtuzej niz kilka godzin,
a w 4°C nie dtuzej niz 48 godzin (Stomski, 2004). Nalezy podkresli¢, Ze dtugo-
trwate przechowywanie préb w stanie zamrozenia zmienia wtasciwosci tkanki,
wptywajac na jako$¢ wyizolowanego DNA. Duzo lepszym rozwigzaniem wyda-
je sie przechowywanie juz oczyszczonego preparatu DNA niz tkanek.

Diagnostyka cytogenetyczna

W laboratorium cytogenetycznym do identyfikacji aberracji chromosomo-
wych wykorzystuje sie metody klasyczne, oparte na analizie kariotypu pacjen-
ta, czyli doktadnej ocenie wszystkich jego chromosoméw znajdujacych sie
w jadrze komoérkowym. W kazdym jadrze komérkowym cztowiek ma taki sam
zestaw chromosomoéw, z wyjatkiem sytuacji mozaikowych (w przypadku ka-
riotypu mozaikowego u pacjenta wystepuja rozne linie komérkowe z réznym
zestawem chromosomdéw). Kariotyp w trakcie zycia cztowieka nie zmienia sie,
stad tez badanie to wykonuje sie tylko raz. Ponowne wykonanie badania kario-
typu jest zasadne tylko wtedy, jesli wczeé$niejsze byto niepeine, nie uwzgled-
niato istotnych informacji klinicznych, ktére wymagatyby odmiennego podej-
$cia diagnostycznego, na przyktad preparat miat niskg rozdzielczo$¢ prazkowa
(chromosomy kroétkie z matg liczbg prazkéw), powinny zosta¢ zastosowane
dodatkowe techniki barwienia lub metody cytogenetyki molekularnej. W przy-
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padku jednak, gdy wynik badania okazat sie nieprawidlowy, a badanie jest
kompletne, ponowne badanie po uptywie kilku lat nie zmieni wyniku. W takim
przypadku diagnoza jest ostateczna.

W pierwszym etapie badan prowadzona jest hodowla komdrkowa w celu
uzyskania jak najwiekszej liczby dzielgcych sie komérek, poniewaz, jak wspo-
mniano, struktura chromosomoéw jest widoczna tylko w stadium podziatowym.
Kolejne etapy polegaja na traktowaniu hodowli odpowiednimi roztworami
i utrwaleniu chromosoméw. Po zakonczeniu hodowli zawiesina komdérkowa
jest nanoszona na szkietko podstawowe, a po uptywie stosownego czasu pre-
parat chromosomowy poddaje sie barwieniu. W rutynowych badaniach stosuje
sie barwienie odczynnikiem Giemzy, ktéry nadaje chromosomom charaktery-
styczny wzoér prazkowy G - na przemian wystepujace jasniejsze i ciemniejsze
fragmenty wzdtuz catego chromosomu. Wzér prazkowy jest odzwierciedle-
niem samej struktury chromosomoéw. Kazda para ma inny wzdér prazkowy, ale
jest on wspo6lny dla osobnikéw jednego gatunku, w tym przypadku dla wszyst-
kich ludzi. Ostatnig cze$cia badania jest analiza mikroskopowa preparatu cyto-
genetycznego. Polega ona na obserwacji pod mikroskopem $wietlnym chromo-
somoéw z kilku komorek, ich policzeniu i dokonaniu charakterystyki. Nastepnie
uktadany jest kariogram, czyli chromosomy porzagdkowane sa w pary od 1. do
22. z ostatnig parg chromosoméw pici. W uktadaniu kariogramu i analizie
chromosomowej bardzo pomocne s3 szeroko obecnie rozpowszechnione kom-
puterowe systemy analizy obrazu. Ogladane pod mikroskopem chromosomy to
chromosomy metafazowe lub prometafazowe, w zalezno$ci od tego, w ktéorym
stadium podziatu zostaty zatrzymane. W wielu przypadkach rutynowa analiza
chromosomdw z prazkami G wystarcza do wydania wyniku cytogenetycznego.
Istniejg jednak sytuacje diagnostyczne, w ktérych potrzebne jest zastosowanie
innych metod barwienia lub nawet metod cytogenetyki molekularne;j.

Tabela 1. Rodzaje metod wykorzystywanych w cytogenetyce molekularnej i ich zastosowanie

Rodzaj metody Zastosowanie

Identyfikacja:

e ztoZzonych aberracji chromosomowych,

* dodatkowych fragmentéw chromosoméw, tak zwanych marke-

FISH row,

¢ bardzo matych (submikroskopowych) aberracji,

¢ szybka diagnostyka najczestszych aberracji w badaniach prena-
talnych.

Identyfikacja:

» ztozonych aberracji chromosomowych,

» aberracji w komérkach niedzielacych sie,

» aberracji w chorobach nowotworowych.

Identyfikacja bardzo matych oraz ztoZzonych aberracji chromoso-

mowych, ktére nie s mozliwe do wykrycia metodami klasycznymi.

CGH

Array CGH

Zrédto: Srebrniak, Tomaszewska, 2008.
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Wspétczesna cytogenetyka molekularna poszerza mozliwosci diagnostycz-
ne cytogenetyki klasycznej i w niektorych sytuacjach jest przez nig zastepowa-
na. Najczesciej stosowanymi technikami sg metoda fluorescencyjnej hybrydy-
zacji in situ — FISH (Fluorescent In Situ Hybridization), genomowa hybrydyzacja
poréwnawcza - CGH (Comparative Genomic Hybridization) lub jej bardziej za-
awansowana technologicznie odmiana Array CGH, czyli CGH do mikromacie-
rzy. Wszystkie te metody opieraja sie na technikach zaczerpnietych z biologii
molekularnej, gtdwnie hybrydyzacji DNA pacjenta z innym DNA wyznakowa-
nym fluorescencyjnie, zwanym sonda molekularna. Przyktadowe zastosowanie
wyzej wymienionych metod przedstawia tabela 1.

Badanie cytogenetyczne trwa od okoto 2 do 3 tygodni. Nalezy podkresli¢,
ze klasyczna analiza kariotypu to badanie, ktére ze wzgledu na swoj specyficz-
ny charakter nie zostato nigdy zautomatyzowane, stad zazwyczaj dtugotrwaty
czas oczekiwania na jego zakonczenie. Wynik zalezy w duzym stopniu od
umiejetnosci cytogenetyka, zdolno$ci do rozpoznawania zmian, intuicji dia-
gnostycznej. Systemy komputerowe w tego rodzaju badaniach s3 jedynie po-
mocq przy analizie, natomiast ostateczna ocena nalezy do diagnosty. Rutynowe
badanie kariotypu, mimo iz polega na obserwacji i analizie calego materiatu
genetycznego znajdujacego sie w jadrze komoérki danej osoby, nie pozwala na
wykluczenie wszystkich choréb genetycznych. Pozwala na identyfikacje zmian
bardzo duzych, na przyktad obejmujacych liczbe chromosomoéw (wiekszg lub
mniejsza niz 46 chromosomoéw), lub zmian w ich strukturze - utraty fragmentu
chromosomu (delecja), podwojenia fragmentu chromosomu (duplikacja), wy-
stepowania dodatkowych chromosoméw markerowych lub skomplikowanych
rearanzacji chromosomowych. Badanie kariotypu wykrywa zmiany typu aber-
racji chromosomowych, natomiast jest nieprzydatne w sytuacji, gdy u pacjenta
podejrzewamy chorobe o naturze jednogenowej. Prawidtowy wynik kariotypu
nie oznacza takze, Ze pacjent nie ma zadnych zmian w materiale genetycznym,
czyli cate jego DNA jest prawidlowe i nigdy nie pojawi sie u niego zadna choro-
ba catkowicie lub cze$ciowo uwarunkowana genetycznie. Badanie to wyklucza
lub potwierdza tylko pewna grupe choréb genetycznych. W przypadku, gdy na
drodze klinicznej nie udato sie zidentyfikowa¢ okreslonej choroby lub zespotu
genetycznego ze wzgledu na to, Ze objawy wystepujace u pacjenta nie sa wy-
starczajaco specyficzne, a ich przyczyna moze mie¢ réznorodny charakter,
badanie kariotypu moze by¢ badaniem z wyboru wykluczajacym tylko czes¢
mozliwych przyczyn, zgodnie ze standardami diagnostycznymi. Moze sie jed-
nak okaza¢, ze badanie kariotypu to poczatek diagnostyki i po wykluczeniu
pewnej grupy przyczynowej potrzebne sa dalsze badania, takze te oparte na
diagnostyce molekularnej i precyzyjnej analizie okreslonych genéw.

Diagnostyka cytogenetyczna znalazta zastosowanie w identyfikacji takich
zespotéw genetycznych i probleméw klinicznych, jak na przyktad: zespét
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Downa, zesp6t Pataua, zespét Edwardsa, zesp6t Turnera, zespét Klinefeltera,
zespot Cri du Chat (kociego krzyku), zespoty wad wrodzonych nienalezace do
grupy choréb jednogenowych, zaburzenia determinacji ptci, niepowodzenia
rozrodu (poronienia samoistne, martwe porody, brak cigzy).

Diagnostyka molekularna

Celem diagnostyki molekularnej jest identyfikacja mutacji genowych,
a wiec wykonuje sie ja w przypadku, gdy u pacjenta podejrzewa sie chorobe
o charakterze jednogenowym. Tymi metodami mozna takze zidentyfikowaé
wariant genu, ktéry moze wpltywaé na zwiekszenie podatnosci pacjenta na
wystapienie choroby o charakterze wieloczynnikowym. W przeciwienstwie do
cytogenetyki diagnostyka molekularna opiera sie na izolowaniu z komoérek
pacjenta DNA, a nastepnie jego analizie. Aby wyizolowaé DNA, potrzebne s3
komorki jadrzaste, ale niekoniecznie zdolne do podziatéw. Stad tez, oprécz
krwi obwodowej, ktéra najczesciej jest wykorzystywana w tego typu bada-
niach, laboratoria diagnostyczne oferuja pacjentom gotowe zestawy do pobra-
nia materiatu biologicznego pochodzacego z innych Zrédet. Samodzielne po-
branie materiatu, zabezpieczenie i przestanie jest niejednokrotnie tatwiejszym
sposobem (na przyktad w sytuacji, gdy pacjent mieszka wiele kilometréw od
najblizszego laboratorium genetycznego), a czasami mniej stresujacym niz
wizyta w punkcie pobran krwi. To, czy dane laboratorium umozliwia pacjen-
tom alternatywne formy zabezpieczenia materialu do badan biologicznych,
zalezy od os$rodka, a czasami od rodzaju zleconych testéw genetycznych. Warto
zawsze zapytal o taka mozliwo$é. Przed wykonaniem testéw genetycznych
opartych na analizie DNA pacjent powinien wyrazi¢ pisemng zgode na wyko-
nanie badania oraz okresli¢, czy chce, aby jego DNA byto przechowywane (Ma-
zurczak, Sobczynska-Tomaszewska, Bal, 2004).

Istnieja rézne metody izolacji DNA, poczawszy od catkowicie manualnych,
poprzez gotowe zestawy do izolacji, skoficzywszy na zupetnie zautomatyzo-
wanych. Gtéwnym celem izolacji jest otrzymanie czystego DNA, pozbawionego
biatek i innych czasteczek utrudniajacych jego analize (Stomski, 2004).
W pierwszym etapie izolacji nastepuje rozbicie (liza) komoérek w celu uwolnie-
nia DNA z jadra komérkowego, a nastepnie odbiatczanie, czyli usuniecie biatek.
W ostatnim etapie DNA musi zosta¢ wytracony z roztworu, w ktdrym sie znaj-
duje. Po wytraceniu, w przypadku manualnych metod izolacji, DNA jest wi-
doczny w postaci swobodnie plywajacego ,klaczka”. DNA przechowuje sie
w postaci rozpuszczonej w roztworze wodnym. Preparat DNA mozna bez-
piecznie przesyta¢ w temperaturze pokojowej, bez widocznej degradacji, prze-
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chowywac przez kilka miesiecy w temperaturze +4°C lub przez czas nieograni-
czony w zamrozeniu (Stomski, 2004).

Izolacja DNA to pierwszy etap diagnostyki molekularnej. W kolejnym eta-
pie nalezy poddac¢ analizie fragment genu lub genéw, w ktérych podejrzewane
jest wystepowanie mutacji. Wiekszo$¢ metod stuzacych analizie DNA opiera
sie na tak zwanej technice PCR (polymerase chain reaction), czyli reakcji tancu-
chowej polimerazy. Jest to technika pozwalajgca na uzyskanie wielu kopii
okreslonego fragmentu DNA. W przeciwienstwie do cytogenetyki, w ktdrej
badanie polegato na ocenie calego materiatu genetycznego w postaci chromo-
somow, badania molekularne ograniczajg sie jedynie do okre$lonego genu,
a nawet tylko jego czesSci. Czasami metoda PCR i ocena produktéw uzyskanych
na tej drodze wystarczy do potwierdzenia lub wykluczenia mutacji, a w innych
przypadkach jest tylko etapem na drodze analizy, natomiast ostateczny wynik
uzyskuje sie dzieki tak zwanemu sekwencjonowaniu DNA, czyli szczegétowe-
mu okresleniu sekwencji.

Tabela 2. Wybrane metody stosowane w diagnostyce molekularnej i ich zastosowanie

Rodzaj metody Charakterystyka

Identyfikacja mutacji u os6b chorych oraz nosicie-
li. Dla kazdej prébki DNA pacjenta wykonywane
PCR specyficzny dla mutacji sa dwie reakcje PCR, dzieki ktérym mozemy od-
roznic allele prawidtowe (,dzikie”) od nieprawid-
towych (z mutacja).

Metoda pozwalajaca na pomiary liczby kopii DNA
Real Time PCR po kazdym cyklu reakcji PCR dzieki pomiarowi
fluorescencji.

Potaczenie metody hybrydyzacji i PCR. IloSciowa

MLPA ocena 40 réznych sekwencji jednoczesénie.
Metoda wykorzystujagca wysoce polimorficzne
QF-PCR sekwencje powtarzalne wystepujace w DNA.

Pozwala na iloSciowa ocene wielu sekwencji DNA
réwnoczes$nie.

Zrédto: Strachan, Read, 2004; Schouten, 2002; Bal, 2006.

Najnowsze techniki analizy kwaséw nukleinowych wykorzystuja biochipy,
czyli mikromacierze, ktére umozliwiaja jednoczesng analize wielu sekwencji
(Aitman, 2001). W mikromacierzach stosuje sie technike polegajaca na tym, ze
na szklanej lub plastykowej plytce umieszczone sg bardzo liczne fragmenty
DNA (tysiace kopii) (Aitman, 2001). taczenie sie¢ DNA unieruchomionego na
ptytce mikromacierzy z DNA pacjenta poprzez hybrydyzacje, a nastepnie ska-
nowanie ptytki mikromacierzy i analiza komputerowa pozwalajg na identyfi-
kacje réznego typu zmian, czesto obejmujacych nie tylko jeden gen, ale i znaczng
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cze$¢ materiatu genetycznego pacjenta. Przyktady metod molekularnych wy-
korzystywanych w diagnostyce zostaty przedstawione w tabeli 2.

Badania molekularne zazwyczaj sa mniej pracochtonne niz cytogenetyczne,
na wielu etapach zautomatyzowane, stad najczes$ciej moga by¢ wykonane
w ciggu kilku dni (od 2-3 dni do tygodnia). Czas oczekiwania na wynik zalezy
przewaznie od metody diagnostycznej oraz analizowanego genu/genéw.

Diagnostyka molekularna jest wykorzystywana w diagnostyce chordb ge-
netycznych o charakterze jednogenowym, zar6wno u os6b chorych, jak i nosi-
cieli. Przyktadem mogg by¢ takie choroby, jak: mukowiscydoza, gtuchota wro-
dzona, choroby metaboliczne, nerwowo-miesSniowe, hemofilia, albinizm i inne.
Takze w przypadku okreslenia predyspozycji genetycznych do wystepowania
choréb o charakterze wieloczynnikowym stosuje sie metody molekularne, na
przyktad w ocenie ryzyka wystgpienia choroby Alzheimera, choréb nowotwo-
rowych. Obecnie metody molekularne znajdujg tez zastosowanie w diagnosty-
ce cytogenetycznej, najczeSciej w przypadku wykrywania bardzo matych
zmian, niewidocznych pod mikroskopem Swietlnym. Szybko$¢, duza wydaj-
no$¢, automatyzacja metod molekularnych pozwolity réwniez na wykorzysta-
nie ich w diagnostyce prenatalnej do przeprowadzania tak zwanych szybkich
testow diagnostycznych w kierunku najczestszych aberracji chromosomo-
wych.

Jak mozna zauwazy¢, postep technologiczny, ktéry dokonuje sie w genety-
ce, pozwala na coraz szersza identyfikacje choréb o czeSciowym lub catkowi-
tym podtozu genetycznym. Metody stuzace poczatkowo tylko badaniom na-
ukowym przenikajg do gatezi ustug medycznych, stajac sie rutynowymi meto-
dami diagnostycznymi. Warto jednak pamieta¢, iz w niektorych sytuacjach
dzisiejsza wiedza genetyczna i mozliwosci diagnostyczne moga by¢ niewystar-
czajace do jednoznacznego wykluczenia genetycznych przyczyn danej choroby.
Czasami po uptywie kilku lat od pierwszej wizyty pacjenta odkrywane sg nowe
geny, nowe zespoty genetyczne lub pojawiajg sie nowe mozliwosci techniczne
diagnostyki genetyczne;.
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KATARZYNA PAWELCZAK

Niepelnosprawnosé intelektualna

Jezyk, jakim postugujemy sie do opisu otaczajgcego nas
Swiata i zjawisk, ksztattuje rzeczywistos¢. Od tego, jak
nazwiemy dane zjawisko, jak o nim myslimy i méwimy,
czesto zalezy to, w jaki sposéb bedziemy sie potem do
niego odnosic.

(Damentko i in., 2002)!

Diagnoza zespotu genetycznego wiaze sie czesto z hipoteza o wspotwyste-
powaniu niepelnosprawnosci intelektualnej. W poczatkowych etapach groma-
dzenia informacji o rozwoju dziecka uwaga zaréwno diagnozujacych, jak i ro-
dzicéw koncentruje sie wokot takich problemoéw, jak zagrozenie zycia, wady
narzadowe, konieczno$¢ wykonania zabiegdw medycznych, potrzeba dalszej
opieki medycznej, korzystanie z pomocy specjalistéw (na przyktad kardiologa,
okulisty i tym podobnych). Dopiero p6zZniej istotna staje sie prognoza dotycza-
ca przebiegu rozwoju i jakosci zycia dziecka. To trudny moment, zwtaszcza ze
o niektdérych zespotach genetycznych niewiele jeszcze wiadomo, a dostepne
zrédita wykorzystuja dawne opracowania, oparte na nieaktualnych juz danych,
przekazie spotecznym obcigzonym mitami i stereotypami. Dociekliwos¢, de-
terminacja i nastawienie eksploratorskie wielu rodzicéw oraz specjalistow
(genetykéw, rehabilitantéw) przyczyniaja sie do stopniowego ,uwalniania
wiedzy aktualnej” na temat réznych zespotéw genetycznych, obszaréw oddzia-
tywan medycznych i psychopedagogicznych oraz mozliwosci wczesnych dzia-
tan usprawniajacych. Z samg niepelnosprawnoscia intelektualng dzieci rodzice

1 Przy opracowaniu Dekalogu skorzystano z tekstu Polskiego Stowarzyszenia na rzecz Oséb
z Upo$ledzeniem Umystowym (PSOUU), opracowanego na podstawie publikacji Miedzynarodo-
wej Ligi Stowarzyszen na rzecz Os6b z Uposledzeniem Umystowym (Inclusion Internationale):
A. Shearer ,Mysl pozytywnie! Jak przedstawia¢ ludzi z uposledzeniem umystowym”, wyd. pol.
PSOUU, 2002.
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konfrontujg sie nieco pézniej?. Jesli stysza, iz dziecko nie rozwija sie we wita-
Sciwym tempie lub Ze rozwija sie wolniej, nie my$lg o granicy tego rozwoju.
Wolniej nie oznacza: w sposdb ograniczony jako$ciowo. Wolniej odczytuje sie
jako: nie tak szybko. Z reguty $wiadomo$¢ odmienno$ci i ograniczen rozwoju
intelektualnego wtasnego dziecka pojawia sie niespodziewanie, gdy uradowani
zdobyta przez dziecko nowa umiejetnoscig rodzice stwierdzaja, Ze inne dzieci
(czy rodzenstwo dziecka) umiejg duzo wiecej, wykonujg dang czynno$¢ szyb-
ciej, nabyly dane umiejetnosci juz dawno lub wtedy, gdy dziecko zostaje
w domu, a jego rowiesnicy przeciwnie, zaczynaja chodzi¢ do przedszkola czy
szkoly. W wielu przypadkach intuicja rodzicielska podpowiada, co robi¢, jak
postepowac z dzieckiem, kiedy - i Ze w og6le - nalezy szuka¢ pomocy. Niestety,
zdarza sie, Ze ,,obronnos$¢ percepcyjna”, brak gotowos$ci na przyjecie trudnej
przeciez diagnozy na dlugi czas odcina rodzicéw od zaistniatej sytuacji i kaze
zamkna¢ sie na wszelkie informacje niepomyslne, oddala sygnaty odmiennosci
lub budzi niezgode na specyfike rozwoju dziecka.

Tabela 1. Stereotypy dotyczace 0séb z niepetnosprawnoscig intelektualng

Stereotypy odnoszgce sie do os6b Stereotypy odnoszace sie do 0s6b
z niepetnosprawno$cia z niepetnosprawnos$cia intelektualng
1. Niepelnosprawny - nieprzydatny spotecz- v
nie, niezdolny do bycia uzytecznym.
2. Niepelnosprawny - obcigzony wina. v
3. Niepelnosprawny - obcigzony fatum, na- v

znaczony pietnem przez bogoéw.
4. Niepelnosprawny - niemajacy prawa do

realizacji wtasnych celéw zyciowych i ma- v
rzen.

5. Niepelosprawny - przeszkadzajacy innym,
utrudniajacy im zycie badz zmniejszajacy v
szanse przetrwania.

6. Niepelnosprawny - czarny charakter: zty, v
ztosliwy lub stabeusz niegodny szacunku.

7. Niepelnosprawny - przynoszacy wstyd. v

8. Niepetnosprawny - nieszczesny, odrzucony, v

zmarginalizowany, godny litoSci.
Zrédto: Chodkowska, 2010.

Obawy i niepewno$ci zwigzane z informacjg o niepetnosprawnosci intelek-
tualnej dziecka mogg pogtebiac sie w zwigzku z tym, iz $wiadomo$¢ spoteczna
jest odporna na zmiany stereotypow dotyczacych niepetnosprawnosci i operu-
je obrazem niepetlnym oraz wybidrczo ujmujgcym zagadnienie. ,Stereotypy s3

2 Wiecej na ten temat w rozdziale M. Buchnat, K. Pawelczak, ,Wsparcie rodziny z dzieckiem
z rzadkim zespotem genetycznym”.
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schematami zawierajacymi okreslone paradygmaty odnoszace sie do zwigz-
kow mys$lenia czy dziatania z okreslonymi cechami przedmiotu. Funkcjonujg
w przestrzeni spotecznej, mieszcza sie w sferze swiadomosci spotecznej, ale
jednoczes$nie wptywaja na indywidualne funkcjonowanie jednostki” (Chod-
kowska, 2010, s. 13). Stereotypy dotyczace niepetnosprawnosci intelektualnej
sg zgodne (brzmienie tego wyrazenia jest wymowne) z wizerunkiem osoby
z niepetnosprawnos$cig zawartym w granicach powszechnych i ogélnych prze-
konan na temat niepelnosprawnosci. Szczegdtowej analizy problematyki w tej
dziedzinie dokonata Chodkowska (2010). Wyréznione przez nig stereotypy
oraz ich odniesienie do 0séb z niepelnosprawnoscia intelektualng prezentuje
tabela 1.

W przestrzeni spotecznego dyskursu pojawiajg sie liczne gltosy nastawione
na probe zmiany stereotypdéw, ich korekte czy modyfikacje poszczego6lnych
elementéw. Literatura przedmiotu od wielu lat podejmuje zadanie antystereo-
typizacji, wskazujac na konieczno$¢ zauwazenia dotad ignorowanych - doros-
tosSci, autonomii czy seksualno$ci oséb z niepetnosprawnoscia intelektualng
(Dykcik, 1996; Tylewska-Nowak, 2001; Karwacka, 2006; Ostrowska i in,,
1997). ,Zjawiska” zwigzane z funkcjonowaniem os6b z niepelnosprawnoscia
intelektualng przestaja by¢ ,zjawiskowe”, dostrzega sie przyczyny, a zachowa-
nia zwane ktopotliwymi, trudnymi czy niepozadanymi poddaje ogladowi tera-
peutycznemu. Kardynalnym pytaniem diagnostow zaczyna by¢: dlaczego?,
pytanie o przyczyne obserwowanego skutku. Stygmatyzacja wtdérna, nadbu-
dowywana na diagnozie niepetnosprawnosci intelektualnej, przestaje domi-
nowac i ogranicza¢ dziatania rehabilitacyjne. Coraz rzadziej pojawia sie towa-
rzyszaca obserwacji ocena zachowan w kategoriach normalne - nienormalne,
czyli wynikajace z niepetnosprawnosci! Coraz czesciej w ocenie rozwoju dziec-
ka wykorzystuje sie diagnoze funkcjonalng, diagnoze dla rozwoju (Obuchow-
ska, 2003).

Wspoétczesne tendencje we wczesnej interwencji uobecniane w krajach
Unii Europejskiej rowniez odnoszg sie do sposobu postrzegania dziecka z nie-
pelnosprawnoscia intelektualng (zagrozonego nig). Zmiana polega na przesu-
nieciu akcentu z przedmiotu na podmiot oddziatywan. Dziecko staje sie pod-
miotem dziatan spotecznych, ku ktéremu, jako obywatelowi, kierowana jest
oferta pomocy (Donska-Olszko, 2007), a nie przedmiotem usprawniania przez
waskie grono specjalistdw. Sama niepetnosprawno$¢ zaczyna by¢ uznawana za
rodzaj innej jakoSci, ktéra ma prawo takg pozosta¢. Przetomem w polskim
systemie pomocy matemu dziecku stata sie oferta pomocy psychopedagogicz-
nej (Ustawa o systemie o$wiaty..., Rozporzadzenie Ministra Edukacji Narodo-
wej...).

W niniejszym opracowaniu starano sie unika¢ (obecnego ciagle jeszcze
w aparaturze pojeciowej klinicystéw, a niestosowanego juz przez pedagogow
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specjalnych) pojecia uposledzenie umystowe (mental retardation). Postugiwa-
nie sie okres$leniem niepelnosprawnos¢ intelektualna (intellectual disability)
jest bardziej uzasadnione. Konieczno$¢ zmiany terminologii w pedagogice spe-
cjalnej sygnalizowano juz dawno, ponad 13 lat temu. Kope¢ (1999, s. 11) po-
wotuje sie na wskazania Miedzynarodowego Stowarzyszenia do Badan Na-
ukowych nad Uposledzeniem Umystowym (ktére juz w 1998 roku zmienito
swojg nazwe na Miedzynarodowe Stowarzyszenie Badan Naukowych nad Nie-
pelnosprawnoscia Intelektualng?) odnoszace sie do stosowania wtasciwego,
niestygmatyzujgcego nazewnictwa. ,Argumentem przemawiajgcym za wpro-
wadzeniem terminu niepetnosprawno$¢ intelektualna w miejsce uposledzenie
umystowe jest mniej stygmatyzujacy charakter nowej nazwy oraz fakt wtacze-
nia 0s6b z uposledzeniem umystowym w wielka rodzine ludzi niepetnospraw-
nych - dzieki czemu bedzie mozna skuteczniej walczy¢ o realizacje przystugu-
jacych im praw” (Kope¢, 1999, s. 11).

Smigiel i Stembalska zwracaja uwage, iz do aktualizacji i unowocze$nienia
zar6wno aparatury pojeciowej, jak i samego spojrzenia na omawiane zaburze-
nie przyczynito sie AAMR - American Association of Mental Retardation (Ame-
rykanskie Stowarzyszenie Upos$ledzenia Umystowego). W opisie zaburzen
rozwoju umystowego ,zalecono postugiwanie sie terminem niepetnospraw-
nos$¢ intelektualna (intellectual disability) lub osoba z niepetnosprawnoscia
intelektualna, co bardziej precyzyjnie oddaje definicje tego zaburzenia” (Smi-
giel, Stembalska, 2007, s. 89). AAMR zmienito swoja nazwe na American Asso-
ciation on Intellectual and Developmental Disabilities (AAIDD). Definicja Luc-
kasson i wspotpracownikéw (za: Smith, 2008, s. 225)* propagowana przez te
organizacje od 1992 roku potwierdza zmiane paradygmatu, jaka dokonuje sie
w stosunku do niepetnosprawnosci intelektualnej. W miejsce zainteresowania
wylacznie deficytami (orientacja negatywna; ,deficyty w zachowaniach przy-
stosowawczych”) proponuje wzig¢ pod uwage zalezno$ci miedzy zdolno$ciami
jednostki a Srodowiskiem, w ktédrym sie ona znajduje oraz zakresem
i jakoscia oferowanego jej wsparcia (orientacja pozytywna)s. Smith (2008,
s. 225) wskazuje, iz definicji tej towarzyszy kilka zatozen istotnie poszerzaja-
cych jej rozumienie. W pierwszej kolejnosci ograniczenia powinny by¢ rozpa-
trywane w kontekscie ,spoteczno-kulturowym typowym dla wieku i kultury
réwie$nikow danej osoby”; ,istotnym celem opisu ograniczen jest opracowanie

3 International Association for the Scientific Study of Intellectual Disabilities (IASSID)
<https://www.iassid.org> [29.01.2011].

4 Intellectual disability is characterized by significant limitations both in intellectual functioning
and adaptive behavior as expressed in conceptual, social, and practical skills. This disability
originates before age 18. <http://www.aaidd.org/intellectualdisabilitybook/content_2678.cfm?
naviD=282>[28.01.2011].

5 Por. Obuchowska, 2003, s. 18-24.
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profilu potrzebnego wsparcia”, a ograniczenia czesto wspotwystepuja z moc-
nymi stronami osoby. Istotg niepetnosprawnosci intelektualnej zgodnie z defi-
nicjag AAIDD jest znaczgce ograniczenie funkcjonowania intelektualnego oraz
zachowan przystosowawczych wyrazonych przez poznawcze (conceptual),
spoteczne (social), praktyczne (practical) umiejetno$ci wystepujace przed 18.
rokiem Zycia. Zachowania przystosowawcze rozumiane sg w niej szeroko -
jako zbiér umiejetnosci niezbednych do funkcjonowania w codziennym Zyciu,
w otwartej spoteczno$ci; przyktady poszczegélnych kompetencji (w trzech
obszarach) przedstawia tabela 2.

Tabela 2. Przyktadowe umiejetnosci przystosowawcze w obszarach proponowanych przez

AAIDD
miejetnosci kon - . - - -
Umiejetnosci konceptu Umiejetnosci spoteczne Umiejetnosci praktyczne
alne/poznawcze

Opanowanie technik * Kompetencje interperso- e Aktywno$ci zycia codzien-
szkolnych: nalne, nego: samoobstuga (je-
e pytanie, ¢ Unikanie przesladowania, dzenie, ubieranie, mycie),
e pisanie, e Przestrzeganie prawa, e Instrumentalne aktywno-
e liczenie. » Przestrzeganie zasad, $ci zycia codziennego:

* Odpowiedzialno$¢. przemieszczanie sie, przy-

gotowywanie positku, ko-

rzystanie z telefonu, opero-
Samokontrola wanie pieniedzmi, robienie
: zakup6w, radzenie sobie w

sytuacji przyjmowania le-

karstw, prace wykonywane

w domu (np. sprzatanie,

zmywanie),

» Umiejetnosci zyciowe,

* Umiejetnosci zawodowe,

¢ Umiejetnosci potrzebne do
utrzymania  bezpieczen-
stwa w otoczeniu.

Samoocena

, komunikowanie si¢

Postugiwanie si¢ jezykie

Zrédto: Smith, 2008, s. 227.

Jak wida¢, obszary umiejetnosci przystosowawczych tacza sie z wyrédznio-
nymi w DSM-IV-TR w kryterium drugim B obszarami adaptacyjnymi. Przy
czym, wedtug definicji Ruth Luckasson, poszukuje sie ogélnego ograniczenia
w wymienionych sferach. Klasyfikacja amerykanska proponuje natomiast, by
orzeka¢ o utrudnieniach przystosowawczych, gdy trudnos$ci i opdznienia wy-
stapia w przynajmniej dwéch (z wymienionych przez nig) obszarach. Diagnoza
negatywna (skoncentrowana na deficycie, od ktérej odchodzi wspétczesna
diagnostyka na rzecz diagnozy funkcjonalnej, dla rozwoju) usposabia do wa-
skiego rozumienia dziatan rehabilitacyjnych, ograniczajacych sie wytacznie do



36 KATARZYNA PAWELCZAK

korektury i kompensacji. W skrajnych przypadkach zaetykietowanie blokuje
gotowo$¢ do planowania i realizacji niezbednych posunie¢ usprawniajgcych
czy leczniczych. Smigiel i Stembalska (2007, s. 89) wspominaja, iz niedorozwdj
umystowy ,jako przyprawiona etykieta medyczna miat czesto pejoratywne
znaczenie w stuzbie zdrowia”; wigzata sie z tym ,nieche¢ do podejmowania
leczenia zwyktych przypadiosci wieku dzieciecego z racji okre$lania a prori
niekorzystnego rokowania - dziecko »przeznaczone na straty«”. Konsekwencje
przyjecia starego paradygmatu obrazuje schemat 1.

Uposledzenie umystowe

- ~ L

Jednostka
uposledzona umystowo Uposledzony umystowo
jako przedmiot
procesu naprawczego,
oddzialywan waskiego l

grona ekspertow

Diagnoza negatywna: deficyty, opoznienie w stosunku

lub do normy, niedorozwdj

,,dziecko przeznaczone

na straty”

Oddzielenie od $rodowiska macierzystego, izolacja
spoleczna, skierowanie do instytucji (zaktad opiekunczy,
szkota specjalna)

.Wyréwnywanie deficytow”
jako cel oddziatywan
usprawniajacych

Oddziatywania specjalne: korektura, kompensacja

Schemat 1. Konsekwencje wynikajace z przyjecia starego paradygmatu uposledzenia umy-
stowego
Zrédto: opracowanie wtasne.
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Niepetnosprawnoé¢ intelektualna

- ™ e

Osoba Osoba
z niepetnosprawnoscig z niepelnosprawnoscia intelektualng

intelektualna

jako_podmiot l

wieloaspektowego
i

wielospecjalistycznego
procesu pomocy

Diagnoza dla rozwoju; diagnoza ,,w drodze”
(negatywna + pozytywna; deficyty i mocne strony
funkcjonowania osoby)

N /

Uwzglednienie spotecznego i rodzinnego kontekstu
oddziatywan rehabilitacyjnych

A 4

Jakos¢ zycia osoby z
niepetnosprawnoscia intelektualna <« Wspomaganie rozwoju; oferta pomocy
jako cel oddziatywan
rehabilitacyjnych

Schemat 2. Konsekwencje nowego paradygmatu niepetnosprawnosci intelektualnej

Zrédto: opracowanie wtasne.

Nowy paradygmat po czesci odzwierciedlaja wspotczesne systemy klasyfi-
kacyjne. Przy czym najtrudniej przedostaje sie do powszechnego uzycia samo
pojecie niepelnosprawno$¢ intelektualna.

Klasyfikacja diagnostyczna ICD-10 (Puzynski, Wciérka, 2000) postuguje sie
okresleniem uposledzenie umystowe (mental retardation), ktére wyjasnia jako
stan zahamowania lub niepelnego rozwoju umystu charakteryzujacy sie
zwlaszcza uszkodzeniem umiejetno$ci ujawniajacych sie w okresie rozwoju,
sktadajacych sie na ogélny poziom inteligencji (zdolno$ci poznawczych, mowy,
ruchowych, spotecznych). Zaburzenie zostato umieszczone w grupie zaburzen
umystowych i zachowania (mental and behavioural disorders; kod F 70-F79).
Tworcy ICD-10 zwracaja uwage na kilka istotnych probleméw. Podkreslaja
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miedzy innymi mozliwo$¢ wystepowania niepelnosprawnosci intelektualnej
wraz z innymi zaburzeniami fizycznymi i psychicznymi lub bez nich. Rozpo-
znanie niepetnosprawnosci intelektualnej ,nie wyklucza innego, dodatkowego
rozpoznania kodowanego w innym miejscu klasyfikacji. Jednakze trudnosci
w komunikowaniu sie z osobg badana powoduja wiekszg niz zwykle koniecz-
no$¢ uwzgledniania w procesie diagnostycznym takich obiektywnie stwierdza-
nych objawo6w, jak na przyktad w przypadku epizodu depresyjnego: spowolnie-
nie ruchowe, utrata apetytu i masy ciata oraz zaburzenia snu” (Puzynski, Wciér-
ka, 2000, s. 189)6. Dane dotyczace poziomu funkcjonowania intelektualnego
wskazuja na konieczno$¢ uzycia indywidualnie dobranych, standaryzowanych
testow diagnostycznych oraz podkreslaja konieczno$¢ uzupelnienia wyniku
0 pomiar poziomu przystosowania spotecznego. Klasyfikacja ICD-10 (World
Health Organization, 2011) zawiera wzmianki wazne dla samych chorych, ich
rodzicéw, rodzin oraz wspétpracujacych z nimi specjalistow?:

- mozliwoS$ci intelektualne i przystosowawcze mogg zmienia¢ sie w czasie,
ich poziom moze zar6wno obniza¢ sie, jak i poprawia¢ w rezultacie podejmo-
wanych dziatan usprawniajgcych i rehabilitacjis;

- diagnoza powinna bazowa¢ na tak zwanym biezgcym poziomie funkcjo-
nowania (co oznacza, iz niezbedna jest jej aktualizacja, szczegdélnie w odniesie-
niu do kwalifikacji na odpowiedni poziom edukacyjny).

Druga, wspotczesna klasyfikacja diagnostyczna DSM-1V-TR (Diagnostic and
Statistical Manual of Mental Disorders sygnowana przez American Psychiatric
Association) analizuje zagadnienie niepelnosprawnosci z podobnej perspekty-
wy. Umieszcza niepelnosprawnos$¢ intelektualng w grupie zaburzen rozpo-
znawanych zwykle po raz pierwszy w wieku niemowlecym, dzieciecym lub

6 Takie ujecie problemu sprzyja zmianie spojrzenia na etykiete, jaka stanowi niepetnospraw-
nos$¢ intelektualna i traktowanie pojawiajgcych sie symptomoéw czy wskaznikéw zachowania
jednostki jako istotnych klinicznie (zatem mozliwych do interpretacji), a nie jako dowodéw na
istnienie niepetnosprawnoéci intelektualnej. Jest to istotna kwestia szczegdlnie w przypadkach
tak zwanych sprzezen, kiedy okreslone zachowanie moze wynika¢ na przykiad z utrudnien
w spostrzeganiu, $wiadczy¢ o gotowosci dziecka do okreslonego typu aktywno$ci lub by¢ niespe-
cyficznym przejawem pojawiajacej sie potrzeby. Dzieki takiemu podejsciu specjali$ci moga podjac
niezbedne dziatania, leczenie czy zaproponowac terapie. Osoba moze zyskac¢ konieczng pomoc;
symptom przestaje by¢ wylacznie ,dowodem na niepetnosprawno$¢ intelektualng”, staje sie
komunikatem, sygnalizatorem potrzeb lub braku gotowoSci.

7 ,Na przetomie lat 60-tych i 70-tych zaczeto traktowaé niepetnosprawnos¢ intelektualng ja-
ko zjawisko dynamiczne, co oznacza, iz stopien niepetnosprawnosci intelektualnej danej jednost-
ki zmienia sie w zaleznosci od stosowanych metod stymulacji jej rozwoju i od jej doswiadczenia
zyciowego” (Lausch-Zuk, 2005, s. 256).

8 ,Niepetnosprawno$c¢ intelektualna nie podlega gwaltownym zmianom. Jezeli stosuje sie
wymienione wyzej dziatania, mozna obserwowac staty - cho¢ powolny - postep, zaré6wno w okresie
dziecinstwa, jak i w zyciu dorostym. Szczegélnie widoczny przyrost umiejetnosci i przystosowania
spotecznego obserwuje sie, gdy osoba niepelnosprawna zostaje zatrudniona i odnosi sukcesy
w pracy” (Damentko i in., 2002, s. 9).



Niepetnosprawno$¢ intelektualna 39

dorastania. Wyréznia 3 kryteria diagnostyczne odnoszace sie kolejno do po-
ziomu funkcjonowania intelektualnego, zaburzen przystosowawczych oraz
wieku wystgpienia objawoéw i skutkéw. Kryterium A opisuje funkcjonowanie
intelektualne jako istotne nizsze niz przecietne ,(..) w indywidualnie dobra-
nych testach inteligencji 1Q okoto 70 lub mniej (w przypadku niemowlat -
w ocenie klinicznej funkcjonowanie intelektualne istotnie nizsze od przeciet-
nego)” (Kryteria diagnostyczne..., 2008, s. 40). Kryterium B sygnalizuje wspot-
wystepowanie deficytéw i upo$ledzenia zdolno$ci przystosowywania sie
(,efektywnosci spelniania standardéw wyznaczonych dla wieku lub grupy
kulturowej”, Kryteria diagnostyczne..., 2008, s. 40) w co najmniej dwdch obsza-
rach. Do wyrdéznionych przez wspomniany system Kklasyfikacyjny obszarow
adaptacyjnych naleza:

e zaradnoSc¢ osobista;

e porozumiewanie sie (jezyk i komunikacja);

e samostanowienie;

e praca;

o dbato$¢ o zdrowie i bezpieczenstwo;

e umiejetnos$ci spoteczne i interpersonalne;

e umiejetnosci niezbedne do samodzielnego Zycia;

e korzystanie z ,zasobdéw uzytecznosci spotecznej/sSrodowiskowych”
(community use; wtasciwe zachowanie sie w takich miejscach, jak restauracja,
$rodki transportu, sklepy, miejsca czci religijnej).

Kryterium C okresla czas wystgpienia zaburzenia — poczatek przed 18. rokiem
zycia.

Zaréwno ICD-10, jak i DSM-IV-TR - dwa aktualnie uznawane systemy dia-
gnostyczne - przyjmuja 4 stopnie niepetnosprawnosci intelektualnej: lekki,
umiarkowany, znaczny, gteboki.

Charakterystyki funkcjonowania oséb z poszczegélnymi stopniami niepet-
nosprawnosci intelektualnej mozna dokonaé:

1) wskazujac réznice w odniesieniu do I1Q (DSM-IV-TR; ICD-10);

2) poréwnujgc mozliwosci rozwojowe relatywnie do osiagnie¢ wieku me-
trykalnego u os6b w normie intelektualnej (ICD-10);

3) odnoszac sie do wyktadni, jaka jest teoria rozwoju poznawczego Piageta
(co umozliwia zrozumienie zmian rozwojowych i dokonanie oceny aktualnego
poziomu rozwoju dziecka, jak réwniez prognozowanie kierunku osigganych
kompetencji). Ponadto specyfika funkcjonowania os6b niepeinosprawnych
intelektualnie moze zosta¢ wyjasniona przy uzyciu tak zwanych modeli ogél-
nych. Kazdy z nich stanowi pretekst do refleksji nad stanem funkcji poznaw-
czych danego dziecka. Alternatywa dla poszczegélnych kierunkéw myslenia
o funkcjonowaniu oséb z niepelnosprawnoscig intelektualng pozostaje;
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4) konstrukt ,fenotypu behawioralnego”. Zostanie on wyjasniony na koncu,
ze wzgledu (DM-ID) na zagrozenie zatarciem jasnoS$ci (darkness syndrome)
i dyskusyjny status pojecia. Jednak cato$¢ rozwazan zasadza sie na gotowosci
do zrozumienia potrzeb (typowych dla rozwoju, cho¢ nie zawsze wyrazanych
w sposo6b dla rozwoju typowy) konkretnego dziecka oraz dazeniu do postrze-
gania go w kategoriach czysto jednostkowych.

Klasyfikacja DSM-IV-TR opiera sie na przekonaniu, ze obnizony IQ to tylko
jedno z trzech kryteriéw koniecznych do orzekania o niepelnosprawnosci inte-
lektualnej (Necka, 2003, s. 179). Ze wzgledu na rdznice indywidualne w odnie-
sieniu do stwierdzanego ilorazu inteligencji proponuje kodowac¢ poszczeg6lne
stopnie na podstawie stopnia ciezko$ci odzwierciedlajgcego poziom ograni-
czenia intelektualnego.

317 - niepemlosprawnos$¢ intelektualna w stopniu lekkim (upos$ledzenie
umystowe lekkie) - 1Q 50-55 do okoto 70.

318.0 - niepetnosprawnos$¢ intelektualna w stopniu umiarkowanym (upo-
$ledzenie umystowe umiarkowane) - 1Q 35-40 do 50-55.

318.1 - niepelnosprawnos¢ intelektualna w stopniu znacznym (uposledze-
nie umystowe znaczne) - 1Q 20-25 do 30-35.

318.2- niepetnosprawnos¢ intelektualna w stopniu giebokim (uposledze-
nie umystowe gtebokie) - 1Q ponizej 20-25.

319 - niepetnosprawno$¢ intelektualna nieokreslona (uposledzenie umy-
stowe, ciezko$¢ nieokreslona) - 1Q trudny/niemozliwy do okre$lenia (nie ma
mozliwo$ci pomiaru przy uzyciu standardowych testow inteligenc;ji).

Nalezy stwierdzié¢, iz ocena funkcjonowania intelektualnego mozliwa jest
w kazdym wieku, jednak narzedzia uzywane przez psychologa réznig sie zde-
cydowanie. Mate dziecko (do 3. roku Zycia), dziecko starsze z duzymi opdZnie-
niami w rozwoju (réwniez osoba dorosta z niepelnosprawnoscig intelektualng
w stopniu gtebokim) zostang zbadane przy uzyciu odpowiedniej skali rozwo-
jowej (na przyktad Monachijskiej Funkcjonalnej Diagnostyki Rozwojowej,
Dzieciecej Skali Rozwoju)®. Skale majg wspdlnag ceche - za ich pomoca ocenia
sie rozwoj psychomotoryczny, ktorego wtasnoscia jest zalezno$¢ funkcji umy-
stowych i ruchowych (Siwek, 2006, s. 73). Dziecko w wieku przedszkolnym
moze by¢ badane testem specjalnie przeznaczonym do oceny rozwoju umys-
towego (WISC-R; test Reven - wersja kolorowa, test Leitera, Skala Dojrzatosci
Umystowej Columbia i in.). Psycholog, po zapoznaniu sie z diagnoza medyczna
i rozmowie z rodzicami, wybierze test najbardziej odpowiedni dla dziecka.
Niekiedy rodzice martwig sie, Ze wynik testu nie bedzie zgodny z ich obserwa-
cjami czy oceng mozliwosci intelektualnych dziecka. Testy stuzace do pomiaru
inteligencji kojarza sie z duzg liczbg pytan i koniecznoscig udzielania na nie

9 Wiecej na ten temat: Hellbrugge, 1994.
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wilasciwych odpowiedzi. Nic bardziej btednego - mozliwa jest rzetelna ocena
poziomu funkcjonowania intelektualnego réwniez w sytuacji, gdy dziecko nie
mowi (stuzg temu rézne narzedzia testowe, ktore psycholog dobierze indywi-
dualnie dla kazdego dziecka). Typowe badanie psychologiczne (w poradni
psychologiczno-pedagogicznej) trwa okoto godziny, niekiedy dituzej, czasami
krécej, przy czym warto pamietac, Zze wynik nie zalezy od czasu badania.

Termin uposledzenie umystowe, jak stwierdza Necka (2003, s. 179), suge-
ruje, Zze ,,0soba rozwija sie jak gdyby w wolniejszym tempie, osiagajgc poszcze-
gblne stadia rozwoju znacznie péZniej niz dzieci nieuposledzone”. Tradycja ta-
kiego nazewnictwa wywodzi sie z czasow, gdy zdefiniowano iloraz inteligencji
jako stosunek wieku umystowego do wieku zycia. Wedlug takiego rozumienia
dziecko upos$ledzone ma zbyt niski wiek umystowy w stosunku do wieku bio-
logicznego. ICD-10 (Puzynski, Wciérka, 2000) oprocz przedziatéw ilorazow
inteligencji wskazuje maksymalny poziom rozwoju umystowego osoby z da-
nym stopniem niepetnosprawno$ci w nawigzaniu do norm dla danego wieku
biologicznego.

Osoba z niepelnosprawnoscia intelektualng w stopniu lekkim (mild; 1Q 50-
-69) w dorostosci osigga maksymalny poziom rozwoju umystowego poréwny-
walny do wieku inteligencji 9-12 lat w normie.

Osoba z niepelnosprawnoscig intelektualng w stopniu umiarkowanym
(moderate; 1Q 35-49) w dorostosci osigga maksymalny poziom rozwoju umy-
stowego poréwnywalny do wieku inteligencji 6-9 lat w normie.

Osoba z niepetnosprawnoscia intelektualng w stopniu znacznym (severe;
IQ 20-34) w dorostosci osigga maksymalny poziom rozwoju umystowego po-
réwnywalny do wieku inteligencji 3-6 lat w normie.

Osoba z niepetnosprawnoscia intelektualng w stopniu gtebokim (profound;
IQ ponizej 20) w dorostosci osigga maksymalny poziom rozwoju umystowego
poréwnywalny do wieku inteligencji do 3 lat w normie.

Zaletg takiego ujecia jest mozliwo$¢ przetozenia jakosci ograniczen na je-
zyk zrozumiaty, odwotujacy sie do wtasnych doswiadczen rodzicow. Mozna
wyobrazi¢ sobie funkcjonowanie dwunastolatka w normie chociazby w kon-
tek$cie osiggnie¢ szkolnych. Jednocze$nie wida¢, Zze potrafi postugiwac sie
technikami szkolnymi (czyta, pisze, liczy), potrafi nawigzywac¢ kontakty z oto-
czeniem, jest samodzielny, jednak brakuje mu doswiadczen zyciowych konstytu-
tywnych dla odpowiedzialnosci i podejmowania wielu rél spotecznych. Konfron-
towanie wieku umystowego z dorostoscia ma tez ograniczenia. Wadg takiego
ujecia jest nadmierne uproszczenie, ktérego mozna dokona¢ w odniesieniu do
samej osoby dorostej z niepelnosprawnoscig. Myslac o mozliwos$ciach intelek-
tualnych trzylatka, mozna trzydziestolatka zacza¢ traktowac jak dziecko. Za-
grozenia, jakie z takiego podejscia wynikaja, sa znamienne - infantylizacja
i ubezwtasnowolnienie osoby. Zapominajac o do$wiadczeniach osoby dorostej,
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mozna zaproponowac jej wieczorne ogladanie dobranocki lub ubiér niesto-
sowny do wieku. Nigdy nie zostanie zapytana, czy ma ochote na spacer, ciastko,
herbate - wiedzac lepiej, czego ona potrzebuje, dorosty samodzielnie aranzuje
odpowiedni kontekst dystrybucji tego, czego jej, jego zdaniem, teraz najbar-
dziej potrzeba. Jak zauwaza Lausch-Zuk (2005, s. 255), ,poréwnania takie sa
na ogot szkodliwe. Sprzyjaja one pochopnemu transferowi zasad wychowania i
nauczania dzieci normalnie rozwinietych na zasady rehabilitacji niepeino-
sprawnych intelektualnie”.

Siwek (2006, s. 57) stwierdza, iz ,poziom rozwoju my$lenia, zdolnosci do
wykonywania operacji mys$lowych wykazuje duze réznice wsrdéd oséb z nie-
pelnosprawnoscia intelektualng”. Mozliwo$ci rozwoju myslenia moga ograni-
czac sie do ktoéregos$ z poziomoé6w myslenia. Nawigzanie do wyréznionych przez
Piageta stadiow rozwoju myS$lenia pozwala jednocze$nie okresli¢ mozliwos$ci
(zmiany rozwojowe), jak i ograniczenia (deficyty rozwojowe) danego dziecka.
Z jednej strony mozna dostrzec, co dziecko juz potrafi i czego spodziewac sie
w jego dalszym rozwoju, a takze w zdobywaniu jakiej umiejetnoSci nalezy je
wspomagaé. Z drugiej strony widaé, czego nie oczekiwa¢, co wykracza poza
mozliwo$ci dziecka, jakie zadania dziecko jest w stanie rozwigza¢, a ktore staja
sie (by¢ moze na zawsze) zbyt trudne lub niemozliwe do wykonania. Mozna
zauwazy¢ zatem ograniczenia wyptywajace z dysproporcji wieku metrykalne-
go i umystowego. Rodzice uczg sie czeka¢ na dang umiejetno$¢ i zyskuja wglad
w proces rozwoju, dowiadujg sie o kolejnosci zmian rozwojowych lub zaczyna-
ja rozwoj mierzy¢ inng miara. Nie jest to jednak miara wieku metrykalnego.

KoScielak (1989, s. 48) odnotowuje, Ze osoby z poszczegdlnymi stopniami
niepetnosprawnosci intelektualnej na ogét pozostajag w fazie charakterystycz-
nej dla wczesnych stadidow rozwoju, myslenia konkretno-obrazowego. W mysl
koncepcji Piageta mozna wskaza¢, iz poziom funkcjonowania intelektualnego
(odpowiadajacy poszczegdlnym etapom Piagetowskim) 1aczy sie ze stopniem
niepetnosprawnosci intelektualnej. Poziom mys$lenia sensoryczno-motorycz-
nego bedzie wiec charakterystyczny dla osoby z niepetnosprawnoscia intelek-
tualng w stopniu znacznym i gtebokim.

Osoby z niepetnosprawnoscia intelektualng w stopniu gtebokim pozostajg
czesto na 1.-2. poziomie stadium sensoryczno-motorycznego. Oznacza to, ze
funkcjonuja na poziomie odruchéw bezwarunkowych lub pierwszych odru-
chéw warunkowych (pierwszych nawykoéw). ,Dzieki koordynacji czynno$ci
narzagdéw zmystow i ruchow reki wytwarzajg sie schematy czynno$ciowel0
utrwalane przez powtarzanie” (Koscielak, 1989, s. 49). Osoba ze znacznym lub
gtebokim stopniem niepetnosprawnosci intelektualnej, ktéra pozostaje na

10 Schemat czynno$ciowy to seria nastepujacych po sobie kolejno réznych czynnosci, ru-
choéw, skierowanych na jakis cel” (Koscielak, 1989, s. 49).
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poziomie mys$lenia sensoryczno-motorycznego, eksperymentuje z przedmio-
tami, bada aktywnie otoczenie, zaczyna rozumie¢, ze Swiat zbudowany jest
z przedmiotéw stanowigcych odrebne, niezalezne byty, ktore nie przestaja
istnie¢ nawet, gdy jednostka nie jest Swiadoma ich istnienia (Schaffer, 2005,
s. 193). Osoba stopniowo, poprzez dochodzenie do rozwigzania problemu me-
todg prob i btedéw, odkrywa Srodki stuzace do osiggniecia danego celu. Nie
kazda osoba z niepelnosprawnoscia intelektualng w stopniu gtebokim realizuje
wszystkie zadania rozwojowe tego poziomu. Niektére z 0séb przez cate Zycie
pozostaja pod kontrolag sytuacji bodZcowych. Operujac aparatem pojeciowym
teorii Piagetowskiej, nie mozna powiedzie¢, iZ mys$lenie u oséb z niepeino-
sprawnoscia intelektualng w stopniu gtebokim nie wystepuje. Istota my$lenia
w tym stadium jest bezposrednie dziatanie na przedmiotach.

Myslenie przedoperacyjne bywa taczone z osiggnieciami rozwojowymi
osoby z niepelnosprawnoscig intelektualng w stopniu umiarkowanym.

Osoba z niepelnosprawnoscia intelektualng w stopniu umiarkowanym za-
miast bezposrednich kontaktéw z otoczeniem moze korzysta¢ z reprezentacji
umystowych otoczenia, jest zdolna do ,,zabaw z wyobraZni” (na przyktad klocki
zastepuja ciasteczka, ktérymi mozna nakarmié¢ misia). My$lenie opiera sie na
reprezentacjach (umystowych obrazach), mozna z nich korzysta¢ jednak
w ograniczony sposéb. Operacjel! ograniczane sg przez specyficzne cechy my-
$lenia - egocentryzm!2, animizm13, sztywno$¢ mys$lenial4 i rozumowanie pre-
logicznel5. Wiele os6b dorostych z niepetnosprawnoscia intelektualng funkcjo-
nujgcych na tym poziomie réwniez podlega wptywowi wymienionych ograni-
czen.

Osoby z niepetlnosprawnos$cig intelektualng w stopniu lekkim stajg sie
zdolne do my$lenia w sposéb systematyczny, zdolne do operacji umystowych.
Jednak operacje umystowe bazujg ciaggle jeszcze na konkretach (przedmiotach
i wydarzeniach); trudno jest mys$le¢ o czyms, co nie ma odpowiednika w do-
$wiadczeniu. Wskaznikami (i jednocze$nie cechami podstawowymi) myS$lenia
w tym stadium s3g: umiejetno$¢ szeregowania, klasyfikowania, postugiwanie sie

11 Operacja to w teorii Piageta kazda procedura umystowego dziatania na przedmiocie”
(Schaffer, 2005, s. 197).

12 Tendencja do postrzegania $wiata wylgcznie z wilasnej perspektywy (Schaffer, 2005,
s.197).

13 Uwazanie przedmiotdw za obdarzone §wiadomoscia (,kamien wie, Ze jest przesuwany”;
Schaffer, 2005, s. 198).

14 Objawia sie na wiele sposobdw; po pierwsze jest to tendencja do mys$lenia o przedmiotach
i wydarzeniach tak, jak wskazuje na to pierwsze doswiadczenie, czyli tak zwana nieodwracalnos¢;
po drugie niezdolno$¢ do dostosowania sie do zmian zachodzacych w wygladzie zewnetrznym
przedmiotéw; myslenie zostaje zdominowane przez dang wtasciwo$¢ percepcyjna przedmiotow
(na podst. Schaffer, 2005, s. 199).

15 Czyli tak zwane rozumowanie transdukcyjne - od szczegétu do szczegétu (,nie miatam
drzemki, wiec to nie jest popotudnie”; Schaffer, 2005, s. 199).
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pojeciem liczby. Dziecko potrafi rozumie¢, Ze ,pewne podstawowe cechy
przedmiotu (waga, objeto$¢) pozostajg niezmienne nawet wtedy, gdy ich wy-
glad w aspekcie percepcyjnym ulegt zmianie” (Schaffer, 2005, s. 201). MozZna
mowic tu juz o przekroczeniu progu percepcji i wkroczeniu na poziom logiki.
Czas realizacji zadan rozwojowych tego stadium oraz przebieg zmian rozwo-
jowych nie moze by¢ poréwnywany z tozsamymi procesami u dziecka
W normie.

Cytowani wyzej Siwek (2006) i KoScielak (1989) wskazujg, iz punktem
wyjécia oceny psychologicznej funkcjonowania dziecka sg dane z diagnozy
medycznej. Istotng informacjg jest posta¢ kliniczna niepelnosprawnosci inte-
lektualnej (diagnoza lub podejrzenie zespotu genetycznego), przebieg dotych-
czasowego leczenia i rehabilitacji. Novum dla wspotczesnej diagnostyki jest
propozycja DM-ID (The Diagnostic Manual Intellectual Disability: A Textbook of
Diagnosis of Mental Disorders in Person with Intellectual Disability Developed by
NADD National Association for The Dually Diagnosed) - podrecznik dla klinicy-
stéw, ktory stanowi komentarz i uzupetnienie DSM-IV-TR w odniesieniu do
niepetnosprawnosci intelektualnej, pomoc dla diagnosty w ocenie wskaZnikow
zachowan budzacych niejasnosci w orzecznictwie. Podrecznik wypetnia luke
zaistniala w dziedzinie rozwinietej diagnozy zaburzen klinicznych wystepuja-
cych réwnolegle z niepelnosprawnoscia intelektualna.

DM-ID prezentuje kryteria zaburzen klinicznych przystosowane do oceny
stanu jednostki z niepetnosprawnos$cia intelektualng (adapted criteria) oraz
propozycje charakterystyki fenotypéw behawioralnych w 12 zespotach,
w przypadku ktérych integralnym elementem diagnozy jest niepelnospraw-
nos$¢ intelektualna [zesp6t Angelmana, zespét Cri du Chat (5p-), ptodowy ze-
spot alkoholowy (Fetal alcohol syndrome — FAS), zesp6t Downa, zesp6t tamli-
wego chromosomu X (Fragile X syndrome), fenyloketonuria, zesp6t Pradera-
-Williego, zespdt Rubinsteina-Taybiego (Rubinstein-Taybi syndrome), zespot
Smith-Magenis (Smith-Magenis syndrome), stwardnienie guzowate (Tuberous
sclerosis complex), Velocardiofacial syndrome, zesp6t Williamsa]. Ostatnie z wy-
mienionych zagadnien tgczone byto w literaturze przedmiotu najczesciej z ze-
spotem Downa (Zasepa, 2008; Hodapp, Dykens, 2009).

Na zakonczenie rozwazan kilka uwag o behawioralnym fenotypie. Jest wy-
soce prawdopodobne (Dykens, 1995, za: Fletcher i in., 2007, s. 34), Ze u os0b,
u ktérych stwierdzono dany zesp6t (genetyczny, chromosomowy), moga ujaw-
nia¢ sie okreslone wzorce behawioralne i rozwojowe, niestwierdzane u innych
0s6b (na przyktad z niepelnosprawnosciag intelektualng, bez zespotéow), czyli
tak zwany fenotyp behawioralny. Nauka, literatura przedmiotu (Zasepa, 2008;
Fletcher i in., 2007; Hodapp, Dykens, 2009), podejmujgc problem specyficzne-
go profilu poziomu rozwoju i przebiegu réznych proceséw poznawczych
u 0s6b z zespotami genetycznymi, przytacza sie do dyskus;ji stuzacej zrozumie-
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niu sytuacji oséb z rzadkimi zespotami genetycznymi, co w perspektywie by¢
moze utatwi przygotowanie adekwatnych programéw usprawniania oraz two-
rzenie systemu wsparcia odpowiadajgcego rzeczywistym potrzebom oséb
z niepelnosprawnoscia i ich rodzin.
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Choroby mitochondrialne
— zespol NARP

Choroby mitochondrialne

Choroby mitochondrialne sg schorzeniami metabolicznymi, w ktérych de-
fekt biochemiczny zlokalizowany jest w mitochondriach. Cechujg sie przede
wszystkim zajeciem tych tkanek, ktére maja wysokie zapotrzebowanie energe-
tyczne, na przyktad uktadu nerwowego, miesni szkieletowych, miesnia serca,
watroby, nerek, gruczotéw wydzielania wewnetrznego, siatkdwki (Mierzew-
ska, 2004, s. 25). W cze$ci zaburzen mitochondrialnych mamy do czynienia
z jednostkowymi cechami oraz dysfunkcjami w pojedynczych organach, jednak
w innych chorobach problem dotyczy wielu narzadéw i uktadéw w organizmie
cztowieka (Kotulska, Kucharz, 2004).

Mitochondria sg organellami komérkowymi odgrywajacymi kluczowa role
w produkcji energii. Znajduja sie one w kazdej komoérce ludzkiego ciata (wyjat-
kiem s3 erytrocyty). Ich gtéwna funkcja jest wytwarzanie swobodnej energii
(protonowej sity motorycznej i ATP, przetworzonych z potencjatu oksydo-
redukcyjnego). Mitochondrialny DNA (mtDNA) zbudowany jest z okoto 16 500
par zasad (pz) i zawiera 37 gendw. 13 z nich koduje sktadniki taricucha odde-
chowego, a pozostate 24 geny sa niezbedne do translokacji mtDNA (Kotulska,
Kucharz, 2004). Patomechanizm zmian w chorobach mitochondrialnych jest
ztozony i nadal nie w peini wyjasniony. Pewne jest, Ze mutacje genéw znajdu-
jacych sie w mtDNA lub nDNA (jadrowy DNA) prowadza do zaburzen funkcji
mitochondriéow. Badacze podkres$laja jednak, Ze nie ma prostej zaleznosci mie-
dzy odsetkiem zmutowanego mtDNA, redukcja ilo$ci ATP a zmianami patolo-
gicznymi i rodzajem $mierci komérek. Obok uposledzenia funkcji mitochon-
driéw w postaci niedoboru energii chemicznej moze doj$¢ takze do wielu zabu-
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rzen biochemicznych wynikajacych z wadliwych funkcji szlakow metabolicz-
nych zlokalizowanych w mitochondriach. Wszystkie te zmiany w potaczeniu
z sobg prowadza do istotnych zaburzen funkcji i $mierci komérek (Mierzewska,
2004, s. 250). Mutacje w tym genomie mogg prowadzi¢ do wystapienia jednej
z choréb mitochondrialnych. Czesto$¢ mutacji w mtDNA jest wysoka i wynosi
okoto 1/8000 os6b. Mutacje tego typu wystepuja dziesie¢ razy czesciej niz
w nDNA. Osoby, u ktérych rozpoznaje sie mutacje w mtDNA, czesto majg za-
réwno prawidlowe, jak i zmutowane kopie mtDNA (zjawisko to nazywane jest
heteroplazmg). [lo$§¢ zmutowanego mtDNA zmienia sie w czasie, moze by¢
rézna w tkankach tej samej osoby, a takze moze sie r6zni¢ miedzy rodzen-
stwem (Bradley, Johnson, Pober, 2009, s. 146; Passarge, 2004, s. 128).

W chorobach mitochondrialnych niezmiernie istotny jest charakter dzie-
dziczenia. Mitochondria dziedziczone sg wylgcznie po matce, co wynika z fak-
tu, Zze w plemniku znajduje sie niewielka liczba mitochondriéw w poréwnaniu
z ich liczbg w komérce jajowej. W zwigzku z tym sklad genetyczny mtDNA jest
przekazywany w linii Zenskiej i wszystkie choroby mitochondrialne dziedzi-
czone s3 po linii Zenskiej. Matka moze przekaza¢ chorobe zaréwno synom, jak i
corkom. Wszystkie dzieci chorej matki sg chore. MeZczyzna, ktéry odziedziczy
taka mutacje, nie przekazuje jej nastepnemu pokoleniu (zob. Kotulska, Ku-
charz, 2004; Bradley, Johnson, Pober, 2009; Passarge, 2004).

Pierwsza mutacje w mtDNA odkryto dopiero w roku 1990. W grupie defek-
tow w mtDNA wyrodznia sie: 1) duze delecje lub duplikacje, ktére najczesciej
powstaja de novo lub wystepuja sporadycznie; 2) mutacje punktowe w genach
kodujacych biatka lub czasteczki RNA (Bradley, Johnson, Pober, 2009, s. 145).
Mutacje i delecje w obrebie mitochondriow ograniczajg sie zazwyczaj do poje-
dynczej tkanki, rzadziej wystepuja jako mutacje germinalne (dotyczace
wszystkich komoérek w organizmie) (Passarge, 2004, s. 130). Od momentu
odkrycia pierwszej mutacji poznano juz kilkadziesiat réznych mutacji
w mtDNA. Pomimo mozliwos$ci wydzielenia okreslonych zespotéw mitochon-
drialnych na podstawie wspétistnienia objawoéw wiele cech klinicznych moze
powtarzac sie w roznych zespotach. Do najczesciej powtarzajacych sie naleza
(DiMauro i in., 2010, s. 717):

- niski wzrost,

- utrata stuchu pochodzenia centralnego,

- cukrzyca,

- kwasica mleczanowa wykrywana czesto we krwi i plynie mézgowo-
-rdzeniowym,

- powstawanie w mie$niach tak zwanych wtékien szmatowatych (RRF)
z powodu zwiekszonej liczby mitochondriow,

- zmiany neuropatologiczne i neuroradiologiczne: mikrocefalia i poszerze-
nie uktadu komorowego; obustronne, symetryczne uszkodzenie jader podsta-
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wy wzg6rza, mostu i jader sklepienia m6zdzku; wieloogniskowa encefalomala-
cja (rozmiekanie mézgu, martwica komoérek tkanki nerwowej w danej czesci
mozgu) obejmujaca najczesciej kore tylnej czeSci pétkul moézgu; encefalopatia
(og6lne okreslenie dotyczace uszkodzenia mézgu) gabczasta; zwapnienia jader
podstawy.

Choroby mitochondrialne mozna podzieli¢ na nastepujace grupy (Mie-
rzewska, 2004):

1) choroby mitochondrialne z przewazajacym zajeciem os$rodkowego
uktadu nerwowego, miedzy innymi:

- zesp6t MELAS (mitochondria encephalomyopathy, lactic acidosis and stro-
ke-like episodes) - mitochondrialna encefalomiopatia z kwasica mleczanowa
i epizodami udaropodobnymij;

- zesp6t MERRF (myoclonic, epilepsy, ragged-red fibers) - mitochondrialna
encefalomiopatia objawiajgca sie gtéwnie padaczka miokloniczng, obecnoscia
mioklonii oraz miopatig z obecno$cig wtdkien poszarpanych czerwonych;

- zespot Leigha (LS) - mitochondrialna encefalopatia z symetrycznym zaje-
ciem struktur szarych podkorowych (wzgérza, zwojéw podstawy) oraz na-
krywki pnia mézgu, rzadziej rowniez rdzenia;

- zesp6t NARP (neuropathy, atalia, retinis pigmentosa) - neuropatia czu-
ciowa, ataksja mézdzkowa, postepujgce otepienie badZ regres rozwoju, barw-
nikowe zwyrodnienie siatkowki;

- zespot LHON (Leber’s hereditary optic neuropathy) - zanik nerwu wzro-
kowego z obecnoscig mroczka centralnego;

- postepujaca oftalmoplegia zewnetrzna (PEO) (progressive external
ophthalmoplegia) - zajecie mie$ni poruszajacych galtki oczne;

2) choroby mitochondrialne z przewazajacym zajeciem obwodowego
uktadu nerwowego, miedzy innymi:

- zesp6t MNGIE (mitochondria neuro-gastro-intestinal encephalomyopathy)
- encefalopatia z neuropatia obwodowa i zaburzeniami ze strony przewodu
pokarmowego;

3) choroby mitochondrialne z przewazajacym zajeciem mie$ni, miedzy in-
nymi:

- zespot Kearnsa-Sayre’a (KSS) - postepujaca zewnetrzna oftalmoplegia
(PEO), zwyrodnienie barwnikowe siatkéwki powstate przed 20. rokiem Zycia;

- miopatie ttuszczowe - zaburzenia oksydacji kwasow ttuszczowych.

Diagnostyka choréb mitochondrialnych oparta jest na nastepujacych ele-
mentach: 1) stwierdzenie obecnosci kwasicy mleczanowej we krwi lub w pty-
nie moézgowo-rdzeniowym; 2) wykazanie obecnosci witdkien szmatowatych
w biopsji mies$nia; 3) udokumentowanie uposledzonego oddychania w ozna-
czeniach biochemicznych w ekstraktach miesni lub w izolowanych mitochon-
driach; 4) identyfikacja patogenetycznej mutacji mtDNA (DiMauro i in., 2010,
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s. 717). W przypadku indywidualnego zespolu nie zawsze spelnione s3
wszystkie te kryteria w momencie rozpoznania choroby.

Charakterystyka zespolu NARP

Historia

Choroba po raz pierwszy zostata opisana w 1990 roku przez Holt
i wspotpracownikéw. Pierwszym pacjentem, ktéry przyczynit sie do opisu
zespotu, byta 47-letnia kobieta (Holt i in., 1990, s. 428). Kiedy miata 12 lat,
rozpoznano u niej $lepote zmierzchowa i zdiagnozowano barwnikowe zwy-
rodnienie siatkowki (retinitis pigmentosa). Gdy pacjentka miata 24 lata, zaob-
serwowano uogo6lnione napady i zastosowano leki przeciwdrgawkowe (feny-
toine). W wieku okoto 30 lat u kobiety wystapity pogtebiajace sie zaburzenia
réwnowagi. W przeprowadzonych badaniach stwierdzono prawidtowy zapis
w badaniu elektromiograficznym (EMG) (zapis czynno$ci elektrycznej mie$ni
jest podstawowym badaniem w diagnostyce choréb mie$ni i nerwéw obwo-
dowych), w innym badaniu natomiast zdiagnozowano czuciowg neuropatie.
Zaobserwowano takze tagodne zmiany podczas wykonywania tomografii
komputerowej (TK) glowy, a takze zmiany w mie$niach podczas biops;ji.
W badaniu funkcjonowania intelektualnego zauwazono obnizenie sprawnosci
intelektualnej (w skali stownej IQ = 69 punktéw). Siostra pacjentki, drugi
przypadek opisany przez Holt i wspétpracownikéow (Holt i in., 1990, s. 429),
byta nosicielem choroby, ale w wieku 52 lat nie przejawiata zadnych jej obja-
wow. Z kolei jej cérka, trzeci opisany przypadek, w wieku 25 lat zaobserwowa-
1a u siebie trudnosci z dostrzeganiem elementéw znajdujacych sie w bocznym
polu widzenia. W wieku 29 lat miata rozpoznane barwnikowe zwyrodnienie
siatkéwki z niewielkim ograniczeniem pola widzenia, tagodne ostabienie mie$-
ni i tagodng ataksje (niezborno$¢ ruchéw, zaburzenia koordynacji ruchéw ciata
w przebiegu choréb centralnego uktadu nerwowego). W trakcie badania EMG
nie odnaleziono jednoznacznych dowodéw na miopatie, takze podczas biopsji
mie$ni nie zaobserwowano znaczgcych zmian. Czwartym opisanym przypad-
kiem byto dziecko urodzone przez cesarskie ciecie z powodu posladkowego
utozenia ptodu i zmniejszenia jego ruchéw. Dziecko rozwijato sie z opdZnie-
niem: zaczeto siedzie¢ w wieku 13 miesiecy, chodzi¢ w wieku 24 miesiecy.
W wieku 28 miesiecy rozchorowato sie. Miato wysoka goraczke, byto
w letargu (stan bardzo gltebokiego snu z zahamowaniem naturalnie wystepuja-
cych odruchéw, ostabieniem proceséw zyciowych). Stan ten utrzymywat sie
przez miesigc. Pacjent przestat w ciggu nastepnych 5 miesiecy chodzi¢. Na bi-
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lansie w wieku 3 lat dziecko miato 88 centymetréw wzrostu (co wskazywato
na piaty centyl w siatkach centylowych dotyczacych wzrostu), wazyto 11,5
kilogramoéw (co wskazywato na trzeci centyl w siatkach centylowych dotycza-
cych wagi), a obwdd gtowy wynosit 47 centymetréw (trzeci centyl w siatkach
centylowych dotyczacych obwodu gtowy). Dziecko w tym wieku wypowiadato
zaledwie pojedyncze stowa. Zostato u niego zdiagnozowane takze barwnikowe
zwyrodnienie siatkowki oraz ataksja. Podczas badania EEG nie zaobserwowa-
no zadnych znaczacych zmian. Nie odnaleziono réwniez zadnych nieprawid-
towosci w budowie mitochondrium.

Te i kilka innych przypadkéw postuzyto badaczom, po uprzednim prze-
prowadzeniu szczegtéwych badan catych rodzin pacjentéw, na zlokalizowanie
problemu i opisanie zespotu NARP.

Kryteria diagnostyczne i objawy kliniczne

Zespot NARP jest klinicznie heterogeniczny (niejednorodny, réznorodny),
jednak najczes$ciej charakteryzuje sie kombinacjg kilku zaburzen. W medycynie
nie ustalono nadal $cistych kryteriéw diagnostycznych tego zespotu i jego roz-
poznanie oparte jest na wystepowaniu klinicznych objawéw, do ktérych naj-
czes$ciej zalicza sie (Thorburn, Rahman, 2006, s. 5): neurogenng stabo$¢ mie$ni,
mozdzkowa ataksje, barwnikowe zwyrodnienie siatkéwki. W obrazie klinicz-
nym obserwuje sie ponadto: sensomotoryczng neuropatie, niewidzenie
o zmierzchu i w ciemnosci, ostabienie mie$ni, gtdéwnie proksymalnych, zwiot-
czenie mies$ni, oczoplas, Slepote, ubytki stuchu, demencje, opézZnienie rozwoju
psychoruchowego, uogdlnione napady padaczkowe, trudnos$ci w nauce, rzadko
kwasice mleczanowg (zob. Santorelli, Tessa, 2004; Chinnery, 2006; Mierzew-
ska, 2004). Poczatek choroby obserwuje sie najczeSciej w wieku dorostym,
rzadziej u dzieci. Dotychczas nie przeprowadzono zadnych badan epidemiolo-
gicznych, ktére wskazatyby czestos¢ wystepowania choroby w populacji.

Etiologia

Przyczyna zespotu NARP jest mutacja punktowa (T8993G) w genie koduja-
cym ATP-aze typu 6. Na skutego tej mutacji dochodzi do niedoboréw energe-
tycznych w zajetych tkankach (Chinnery, 2006). Objawy w poszczegdlnych
tkankach obserwuje sie przy stopniu heteroplazmii (obecno$¢ prawidlowego
badz zmutowanego genu w réznych organellach tej samej komérki to obecnos¢
wiecej niz jednego rodzaju pozajadrowego DNA - mitochondrialnego badz
chloroplastowego) rzedu 70-80% (Mierzewska, 2004, s. 253). Jesli mutacja
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wystepuje na poziomie homoplazmatycznym (stan, kiedy wszystkie czasteczki
mitochondrialnego DNA badZ chloroplastowego DNA s3 identyczne), choroba
objawia sie w okresie niemowlecym, a jej obraz kliniczny i neuropatologiczny
jest taki, jak w zespole Leigha (Leigh syndrome). Zdecydowanie cze$ciej jednak
poczatek obserwowanych objawéw zespotu manifestuje sie w wieku dorostym
(DiMauro i in., 2010, s. 720).

Diagnoza ré6znicowa

Rozpoznanie zespotu NARP przez klinicystow stawia przed nimi wiele py-
tan. Prawidtowa diagnoza bowiem powinna by¢ rozpatrzona na wielu pozio-
mach, poniewaz omawiany zesp6t nalezy réznicowac od innych, podobnych
w objawach Kklinicznych zaburzen. Zespotem, ktory przede wszystkim nalezy
bra¢ pod uwage w procesie diagnostycznym, jest syndrom Leigha.

Zespot Leigha jest heterogenng genetyczng encefalopatia mitochondrialng,
w ktérej obserwuje sie symetryczne zajecie struktur szarych podkorowych
oraz nakrywki pnia mézgu. U podtoza zespotu lezag mutacje punktowe mtDNA
na nukleotydzie T8993G i T8993C, a wiec jest to ten sam nukleotyd, ktory de-
terminuje powstanie NARP (Mierzewska, 2004, s. 252, zob. takze Santorelli,
Tessa, 2004, s. 2). Jak poréwnujg Thorburn i Rahman, mutacje w T8993G
i T8993C wystepuja u 10-20% pacjentéw z zespotem Leigha, a u pacjentéw
z NARP w okoto 50% przypadkéw, natomiast mutacje punktowe mtDNA
w innych nukleotydach niz T8993G i T8993C pojawiaja sie u 10-20% pacjen-
tow z zespotem Leigha, ale nie pojawiajg sie w ogdle u pacjentéw z NARP
(Thorburn, Rahman, 2006, s. 10). Zasadnicza réznica miedzy tymi zespotami
jest takze manifestacja objawéw. W zespole Leigha pierwsze niepokojgce ob-
jawy pojawiajg sie najczesciej w okresie niemowlecym lub wczesnodzieciecym.
Przebieg choroby jest wéwczas bardzo ciezki i najcze$ciej zgon nastepuje do 2.
roku zycia dziecka. NajczeSciej obserwowane objawy kliniczne to: regres roz-
woju psychoruchowego, wiotkos¢, a czasami spastyczno$¢, napady bezdechu
i hiperwentylacji, czeste krztuszenie sie, ptywajgce ruchy gatek ocznych (Mie-
rzewska, 2004, s. 253).

Innag choroba, od ktérej nalezy réznicowaé zesp6t NARP, jest choroba
Refsuma. Jej objawami, tak jak w NARP, s3: neuropatia obwodowa sensomoto-
ryczna, zwyrodnienie barwnikowe siatkowki, objawy mézdzkowe oraz pod-
wyzZszone stezenie biatka w ptynie mézgowo-rdzeniowym. Pojawiajg sie takze
zmiany skérne, kostne, zaburzenia stuchu, brak wechu, zaburzenia kardiolo-
giczne, ktérych nie obserwuje sie w przypadku NARP. Objawy Kkliniczne wyste-
puja najczesciej do okoto 20. roku zycia. Przyczyng choroby Refsuma jest mu-
tacja genu na chromosomie 10 (Mierzewska, s. 294). Innymi chorobami, ktére
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nalezy mie¢ na uwadze w procesie diagnostycznym zespotu NARP, sg miedzy
innymi: zesp6t Cockayne’a, choroba Bassena-Kornzweiga oraz zesp6t Ushera
(zob. Santorelli, Tessa, 2004; Mierzewska, 2004).

Diagnostyka

Diagnostyka choréb mitochondrialnych jest trudna ze wzgledu na ztozo-
nos$¢ mitochondriéw. Wymaga Scistej wspoétpracy jednostek odpowiedzialnych
za poszczegOlne etapy badan: klinicznych, histochemicznych, biochemicznych
i molekularnych. Istotne jest tutaj miedzy innymi odpowiednie dobranie tkanki
do badania, metod analiz, technik sekwencjonowania mtDNA. Do prawidtowe-
go rozpoznania zespotu NARP konieczne jest przeprowadzenie szerokiej dia-
gnostyki. Obejmuje ona:

1) ocene stezenia kwasu mlekowego w organizmie pacjenta. Kwas mleko-
wy nie jest niezmienng cechg, jednak najczeSciej pojawia sie w organizmach
chorych. Zdecydowanie cze$ciej wykrywa sie go w badaniu ptynu mézgowo-
-rdzeniowego anizeli w surowicy krwi. W tej ostatniej czesto stezenie kwasu
jest prawidtowe. Wykrycie podwyZszonego stezenia kwasu mlekowego jest
istotne Klinicznie przede wszystkim dlatego, by wykluczy¢ inne zespo-
ty/choroby;

2) badania obrazowe mdzgu (NMR). W zespole NARP obserwuje sie nie-
wielkie zaniki korowo-podkorowe, czasem w zwojach podstawy. Zdecydowa-
nie wieksze zmiany obserwuje sie w zespole Leigha;

3) biopsja mies$nia. W badaniu tym rzadko stwierdza sie nieprawidtowosci.
Nie stwierdza sie takze obecno$ci wtdkien szmatowatych (RRF);

4) badanie genetyczne. Rozpoznanie potwierdza wykrycie patogennnej
mutacji genu MT-ATP6 (Thorburn, Rahman, 2006, s. 6-8, zob. tez Mierzewska,
2004, s. 253).

W przypadku zespotu NARP mozliwa jest diagnostyka prenatalna, jednak
jest ona utrudniona ze wzgledu na niemozno$¢ przewidzenia doktadnego sta-
nu tej mutacji w tkankach ptodu. Diagnostyka prenatalna powinna odbywac sie
takze poprzez analize rodowodu.

Leczenie

Jak we wszystkich chorobach mitochondrialnych, tak i w zespole NARP nie
ma leczenia przyczynowego. Podejmuje sie jedynie oddziatywania objawowe.
Tak jak w innych chorobach mitochondrialnych, zaleca sie stosowanie witami-
ny C i K, tiaminy, ryboflawiny i koenzymu Q10 w standardowych dawkach.
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Zaleca sie takze rehabilitacje ogélnousprawniajgca (zob. Kotulska, Kucharz,
2004; Mierzewska, 2004; DiMauro i in., 2010).

Studium przypadku: Julia

Historia Julii, zamieszczona ponizej, zostata opowiedziana przez jej mame -
panig Joanne.

Jak przebiegata cigza z Juliq? Czy pojawily sie w jej przebiegu jakie$ niepra-
widtowosci?

Cigza przebiegata bezproblemowo. Badania i sama cigza byty prowadzone
za granicg, w Szkocji. Aczkolwiek, kiedy nastepuje 3. trymestr, wszystkie mamy
wiedza, ze malenistwo wielokrotnie kopie, Ze sie duzo rusza. U mojego dziecka
te ruchy i kopniecia pojawily sie gdzie$§ w okolicy 8. miesigca i moze jedyne, na
co trzeba zwroci¢ uwage, to aktywnos¢ dziecka. To jest bardzo wazne i moze
da¢ nam pierwszy niepokojacy sygnat. Jednak cata moja cigza i porédd przebie-
gaty w duzej mierze bezproblemowo. Po drodze byly badania krwi i trzy razy
badanie USG. Nie byto nic niepokojacego.

Kiedy urodzita sie Julka i jak przebiegat poréd?

W zwiagzku z tym pytaniem zawsze bedg wraca¢ mite wspomnienia. Julenika
przyszta na $wiat 9.12.2008 roku. Rano poczutam silne skurcze, nastepnie
wody plodowe odeszty... i po 45 minutach urodzitam dziecko sitami natury.
Poréd przebiegat bezproblemowo. Julia urodzita sie 10 dni wczesniej, ale cigg-
le w granicach normy. Po prostu rwata sie do nas na $wiat.

Ille punktow w skali Apgar zaraz po urodzeniu otrzymata Julka?

Te punkty, jak sie okazato p6zniej, byty wazne zwtaszcza dla polskich leka-
rzy. Cérka dostata 9 punktéw w skali Apgar, cho¢ powinna 8.

Jak duza byta Julka?
Julia wazyta 3100 gramoéw, ale tez byta malenka, miata 46,6 centymetra.
Czy zaraz po urodzeniu cos niepokojqcego dziato sie z Julkq?

Problemem u dziecka byt stuch. Pierwsze badania, i zreszta kolejne tez,
wykazaty, ze dziecko nie styszy (byly to badania komputerowe w czasie snu
dziecka). CzekaliSmy na wyznaczone terminy nastepnych badan. Z Julig po
urodzeniu, jeszcze bedac w szpitalu (a spedziliSmy tam 3 dni), byto wszystko
dobrze do czasu, kiedy przychodzit moment karmienia. Mimo moich staran
i troski o dziecko co$ nie grato z jedzeniem. Mata pociagata troche, poczuta sie
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zmeczona i spata przy mojej piersi po jakie$ 7 godzin. Znéw zaptakata i znow
troszke zjadta, zreszta wielokrotnie to w szpitalu obserwowaty pielegniarki.
Nawet przez sekunde wtedy nie pomyslatam, Ze to powinien tez zobaczy¢ le-
karz. Julia byta caty czas ze mng, lezata obok mnie w plastikowym inkubatorze,
nawet przykryta, bo byto troche chtodno. Nie miata podtgczonej Zadnej apara-
tury. Nie byta potrzebna. Moglam wiec jg wzigé, przytuli¢. Jednak w szpitalu
zawsze miatam wizyty pielegniarek. Julia juz wtedy byta gtoSnym dzieckiem.

Jak wyglgdato karmienie po powrocie do domu? Czy Julka przybierata na
wadze?

Po powrocie do domu, w kolejnym dniu przyszla do nas potozna, ktéra
zresztg kierowata mojg cigza i skupiliSmy sie na Julii jedzeniu. Widziata, ze
mata ma problem z jedzeniem z piersi, wiec najpierw prébowaliSmy dawac jej
mleko nawet ze strzykawki. P6Zniej odciggatam mleko odciggaczem i mimo ze
byta gtodna, to wypijata troszke z butelki, jednak potem zasypiata. Wygladato
to tak, jakby nie czuta mojego mleka. Pierwszego dnia na pewno jadta tylko, jak
zaptakata. Tak jg karmitam, odciggatam sobie mleko i dziecko byto karmione
na zawotanie. Potozna byta u nas kazdego dnia az do $wiat Bozego Narodzenia.
Dziecko bylo wazone i przybierato minimalnie. Po drodze, przez to, Ze Julia
lubita zasng¢ sobie przy jedzeniu, zrobita jej sie pleSniawka na jezyku, z ktora
meczyliSmy sie prawie 3,5 miesigca. W konicu pomogty domowe sposoby. Jed-
nak w potowie stycznia dziecko schudto i pojechaliémy do szpitala. Julia miata
wykonywane badania na alergie biatkowa i byla woéwczas ogélnie badana
przez lekarzy, a nawet po raz pierwszy przez genetyka, jednak stwierdzil, ze
niczego dziwnego u niej nie zauwaza. Uznat nawet, Ze ma prawidtowy odruch
ssania i z oczami jest wszystko w porzadku. Jakkolwiek, nawet gdyby wowczas
dziato sie co$ bardziej niepokojacego z dzieckiem, to bardzo ciezko zrobi¢ ja-
kiekolwiek badania tylko dlatego, Ze jest problem z jedzeniem. Zwykle (tak
nam powiedzieli lekarze) zaktadajg malenstwu sonde na jedzenie i to wszyst-
ko. Czekaja, az zespdt rozwinie sie bardziej. Oczywiscie potem Zatowatam, Ze
wysztam do domu po porodzie zbyt wcze$nie i narazitam dziecko na to
wszystko i ze pielegniarki wéwczas w szpitalu nie zdawaty sobie sprawy, Ze
dziecko ma problem z jedzeniem.

Jak dalej wyglgdaty problemy z jedzeniem u Julki?

Po pobycie w tym drugim szpitalu, byliSmy tam na szcze$cie tylko 5 dni,
wazylta 3,33 kilograma, doktadnie 12 stycznia, i po tych 5 dniach przybrata 3
gramy. Prosze sobie wyobrazi¢ nasze nerwy i jaka$ wewnetrzng zto$¢. Nastep-
nie, ale dopiero w kolejnym miesigcu, dziecko dostawato wysokoenergetyczne
mleko. Zawierato duzo glukozy i byto juz o wiele lepiej, oczywiscie dla niej i dla
nas, chociaz co tydzien zawsze wazyliSmy mata dla jej dobra. Jednak chciata-
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bym tu zaznaczy¢ sposéb karmienia szkockich lekarzy po tym, jak opusciliSmy
szpital. DostaliSmy wskaz6éwke, jak dziecko karmi¢ - otéz co 4 godziny we
w miare chtodnym pomieszczeniu, co jaki$ czas przystawia¢ matg do odbicia
i kontynuowa¢, wiec nie wtedy, gdy dziecko ptakato. Czesto tez miata kolke
miedzy jedzeniem. Ogdlnie problemy z brzuszkiem. Ten spos6b na szczescie
sie nie sprawdzit, a dziecko sie tylko meczyto, bo czekato na swoje jedzenie
i wypijato mniej nizZ powinno. Julka miata wtedy 1,5 miesigca.

Jak przebiegat rozwdj psychoruchowy u Julii?

Mysle, ze rozwdj Julii byt wtedy ,przyémiony” i kazdy z nas skupit sie
przede wszystkim na jedzeniu - wazenie, mierzenie. OczywiScie prosze pamie-
ta¢, ze mieliSmy z dzieckiem tez kontrole u audiologa co po6ttora miesigca.
W badaniu do kwietnia nie byto zmian, nic nie wykazato jakiej$ poprawy, moze
troche - w jednym uchu dziecko styszato 60%. RobiliSmy eksperymenty
z dzieckiem w domu, w sensie gaworzenia, méwienia do niej, trzaskania
drzwiami, odkurzania, gdy mata spata i zawsze tu byta reakcja. Co wtedy wy-
dawato nam sie niepokojace, to Julii odruch Moro. Byt zbyt intensywny, czesty
i potaczony z ptaczem. Podczas szczepienn wspominaliSmy o tym i styszeliSmy,
ze kazde dziecko reaguje na to w inny sposéb. Natomiast gdy Julka miata okoto
1,5 miesigca, gaworzyta jak ptaszek, wyciagata do nas raczki, z czasem rozpo-
znawala w nas osoby. W kolejnym miesigcu wktadata raczki do buzi i lubita
zabawe z pieluchg tetrowg: zakrywata sie, lubita z nig spa¢. Fikata tez n6zkami
i rozgladata sie dookota. Byta ciekawa zycia. Natomiast z zabawkami to nie
bardzo szto. Chwytata zajaca za uszy, natomiast innymi zabawkami nad jej
gtowa nie bardzo sie interesowata. W 3. miesigcu duzo sie $miata, mniej juz
w okolicach 5. miesigca. Nauczyta sie tez wypluwac jedzenie i zamiast butelki
wolata ssa¢ swoje palce - miata wéwczas 3,5 miesigca. Byta wtedy dos¢ silna,
bo chwytata moje palce swoja piagstka i zaciskata, ale nie wychodzito jej podno-
szenie gtowy. Owszem, podnosita, ale nigdy nie za wysoko i nie zawsze chciata,
jak lezata na brzuszku. Czesto ptakata, gdy za dtugo lezala w ten sposoéb,
a przeciez dzieci lubig leze¢ na brzuszku i rozglada¢ sie dookota. A co na to
lekarze? Méwili, Ze przyjdzie na nig czas. W Polsce, gdy bytam z dzieckiem
u lekarza w okolicach 3,5 miesigca, to pediatra dawat mi rade, Ze powinnam
kilka razy dziennie kta$¢ na brzuszku i éwiczy¢ unoszenie glowy. Nigdy nie
byto problemu z trzymaniem gtowy, gdy brato sie ja na rece. Mata zawsze
trzymata uniesiong do gory glowe, rozgladata sie i robita minki. Tak byto do
maja - 5. miesigca zycia dziecka. ZauwazyliSmy wdéwczas, Ze dziecko jest ospa-
te, nie byto u niego wida¢ zainteresowania praktycznie niczym. Ciagle tez, jak
co tydzien, wazyliSmy ja i sprawdzaliSmy wage. Byto wszystko ok., wiec prze-
staliSmy z poczatkiem maja, informujac o tym lekarza.
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Kiedy pojawity sie niepokojqce Paristwa objawy i co to byto?

W okolicach 5. miesigca rozwéj dziecka jakby byt nie ten sam. Julia byta ta-
ka cicha, jakby zadumana. Po 20 maja mieliSmy kolejng wizyte u audiologa
i prosze mi uwierzy¢, ze takg wizyte my, rodzice, bedziemy pamieta¢ dtugo.
Dziecko nie miato badania podczas snu. Julka siedziata u taty na kolanach i nad
jej gtowa ,przechodzity” grzechotki o réznej tonacji. P6Zniej miata stuchawki
na uszach i mieliSmy zobaczy¢ jej reakcje. Po tym badaniu lekarz audiolog do-
szedt do wniosku, ze dziecko styszy tylko gtosne tony, kiedy wiec na przyktad
mowiliSmy do niej cichym gtosem, ona nas nie styszata, jednak badanie kom-
puterowe tego nie wykazato. ZadawaliSmy pytania - dlaczego? Po wizycie
u tego lekarza posztam z dzieckiem na kontrole. Julia byta tam wazona i prze-
zyliSmy szok! Okazato sie, Ze od poczatku maja do prawie 29 maja dziecko nie
przybrato wiele na wadze, mimo Ze nie miatam wiekszych probleméw z kar-
mieniem jej. Na poczatku maja Julia wazyta 5,7 kilograma, a 29 maja - 5,85
kilograma. Po wazeniu pielegniarka sprawdzata oczy dziecka i stwierdzita, Ze
mata ,fiksuje” oczami - patrzy do gory i ku dotowi. Nastepnie lekarz stwierdzit,
ze dziecko nie przewraca sie z jednego boku na drugi, a gdy jest trzymane pod
pachami, nie ma ochoty stang¢ na swoich ndzkach. Gdy koto jej twarzy pojawi-
ta sie kolorowa rzecz, nawet na nig nie spojrzata. Lekarz stwierdzit tez, Ze
dziecko jest apatyczne. PrzezyliSmy szok! Tym bardziej, Ze byliSmy na kontroli
w szpitalu na poczatku maja i lekarz méwit nam, ze mamy prébowac unosi¢ jg
za raczki, ogoélnie ¢wiczy¢ z nia.

Po tej wizycie dostaliSmy skierowanie na rezonans magnetyczny - na na-
stepny dzien. Trudno sie jednak przyzna¢, ze leciatam z dzieckiem akurat do
Polski na wakacje i powiedziatam lekarzowi w Szkocji, Ze dziecko wezme do
lekarza, jak tylko przyjade na miejsce do kraju. Przezytam straszny czas, chyba
przez wlasng naiwno$¢ i wiare, Ze z dzieckiem mimo wszystko bedzie dobrze.
Jednak po przyjezdzie do Polski zaczeta sie wielka niewiadoma, co sie dzieje
z Juleczka. Dlaczego ona jest staba, jakby kompletnie stracita energie, ciggle
apatyczna, coraz stabsza. Nastepnego dnia przestata jes¢. Oczywiscie wtedy
zaczelam sie strasznie o nig baé. Przeciez mogtam jg stracic.

Co dalej dziato sie z Julkq?

Julia, odwodniona, trafita do szpitala na Slqsku, ale po 3 dniach dziecko
nadal nie chciato samodzielnie je$¢. Zaczeto podawac jej kropléwki, przeprowa-
dzono badania, gazometrie i tym podobne. Ciezko jest wspomina¢ cokolwiek,
gdyz moje dziecko byto strasznie ktute w kazdy paluszek, stopke, a nawet
w gtéwke. Nie miata dobrych zyt. Nie ptakata, totez prosze sobie wyobrazi¢, ile
ja wyptakatam sie za nia. Byt kardiolog, ktéry jg zbadatl. Serduszko byto zdrowe
i jak p6zniej sie okazato - silne. Byt tez okulista. Stwierdzil, niestety, zwyrod-
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nienie siatkdwki — mamy wiec kolejny objaw. Byt tez neurolog i méwit to, co
widziat: dziecko ledwo je samo, jest apatyczne, napiecie mieSniowe obniZone.
Po6Zniej, w czasie choroby, ruszata tylko gtéwka i samymi raczkami, a nézkami
pod wptywem bélu. Przewieziono nas do kolejnego szpitala. To byt 10.06.2009,
akurat Boze Cialo, ale byto dla nas miejsce na neurologii. PrzyjechaliSmy na
rezonans. Byto gorgco... Katowice. MyS$latam, Ze juz w tym dniu strace cérke,
poniewaz w ciggu dnia doszedt problem z oddychaniem. Julka trafita na inten-
sywng terapie. Byta tam do potowy sierpnia. Dziecko przez dtugi czas byto
wentylowane mechanicznie, jadto juz tylko przez kropléwke. Nie byto mowy
o butelce. Julka miata robione rézne badania i testy. I to czekanie... Miata rezo-
nans. Potem doszta sepsa. Julka nie chciata sama oddychaé. Byto kilka préb. Ja
sie poddawatam, chyba za sprawg lekarzy...! Po rezonansie w lipcu 2009 doszly
miokloniczne drgawki. Wygladato to strasznie. Bylam teZz bliska rozmowy
o tracheotomii. Brzmi i wyglada strasznie - to jest sztuczna rura w gardle do
konca zycia. Ale moje dziecko po 2,5 miesigca pokazato, Ze moze jeszcze samo
oddycha¢. PézZniej niestety doszta kolejna sepsa i batam sie, Ze znowu bedzie
rura - respirator, ale byta pediatria i znowu trafiliSmy na neurologie. W tym
catym okresie duzo sie dziato, ale tak naprawde nic sie nie dziato! Dziecko ktu-
li, pisali wnioski, obserwacje. Oczywiscie Julka byta rehabilitowana tez na neu-
rologii.

W poézZniejszym czasie Julia miata silniejsze napady epilepsji (niestety, wy-
gladata, jakby ¢wiczyta). Miata tez 3 razy pobierany ptyn z rdzenia kregowego.
Tak, az 3 razy, bo moje dziecko miato pecha, gdyz prébki bardzo sie réznity.
Prébki byly wysylane do Warszawy i czekaliSmy. Przyszty wyniki - zesp6t
NKH!. Na szcze$cie w nieszczesciu polski genetyk, jedyny na Slasku, pan Pyr-
kosz, méwit po angielsku (ojciec dziecka jest Szkotem - przypis autora). Przez
2,5 miesigca podejrzewali u matej te chorobe, zamiast tego, co naprawde mia-
ta. Byt wrzesien, ciggle byliSmy na neurologii. Kazdego dnia i nocy Julka miata
problemy z oddychaniem. Zwykle w nocy meczyty ja napady. Pan Pyrkosz, on
pierwszy, podkreslit, Ze jesli to nie ten zespot, lepiej dziecko zabraé za granice,
bo tu bedzie ciezko cokolwiek wykry¢, gdyz Warszawa, Krakéw majg stabo
wyposazone laboratoria genetyczne. Prosze sobie wyobrazié, co my, jako ro-
dzina, czuliSmy. PodjeliSmy wielkie ryzyko, wynajeliSmy samochdd i przyczepe
kempingowa - 23 wrze$nia tamtego roku. Miatam ze sobg rodzicow. Po 2,5
dnia dojechaliSmy do Szkocji. Julia wtedy byta strasznie wyczerpana. Dotarli-
$my do szkockiego szpitala. Tu wiedzieli, Ze przyjedziemy. Dziecko znow za-
czeto mie¢ problem z oddychaniem i dostato silne lekarstwo na napady. Zapa-

1 Nieketonowa hiperglicynemia (ang. nonketotic hyperglycinemia) jest zaburzeniem metabo-
licznym przemiany aminokwasu glicyny. Jest chorobg uwarunkowang genetycznie. Powoduj3 ja
mutacje w genach GCSP (locus 9p22), GCSH (16q24) i GCST (3p21.2-p21.1) - przypis autora
(<http://www.naukowy.pl/encyklopedia/Nieketonowa_hiperglicynemia> [10.07.2010]).
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dto w $pigczke. ZgodziliSmy sie, po raz pierwszy na piSmie, na kolejng punkcje,
ale i biopsje, gdyz polskie wyniki byty do niczego. Tylko sie dziecko nacierpia-
to. Obudzito sie. Doszto do infekcji typu paciorkowiec. Lekarze zaczeli z nami
rozmawia¢ o $mierci, o tym, Ze jest staba, Ze to na pewno rzadka mitochon-
drialna choroba. To tez wiedzieli po zdjeciu z rezonansu i rozmawiali wowczas
szczerze, ze te wyniki badan sg dla nas, a nie dla dziecka. Dziecku juz poméc
nie mozemy. CzuliSmy sie strasznie. DostaliSmy adres hospicjum i ambulans
nas zabrat. Byta najmtodsza w hospicjum.

Julia miata infekcje, ale byty stoneczne dni. ZabraliSmy ja po raz pierwszy
do ogrodu na krotki spacer, bo to dziecko lubito ryzyko. Lepiej zaczeta oddy-
cha¢, aczkolwiek w nocy miata caty czas monitoring podiaczony do palca. Po
miesigcu nie byto najgorzej. WrociliSmy do domu. Przez caty czas dziecko me-
czyly napady, czasem zwracata jedzenie. Nie ptakata, wodzita wzrokiem tylko
za kolorami i $wiattem. Czy mnie widziata? Nie wiem, ale na pewno czuta.
Przyszedt grudzien. Po okoto 3 miesigcach dostaliSmy wyniki - zesp6t NARP.
Wszyscy byliSmy blisko odgadniecia, Ze to ta choroba, a jednak u nas w Polsce
ten zespot jak na razie nie zostat stwierdzony i oby nie byto takiego przypadku
ze wzgledu na laboratoria - nie sg tak rozbudowane jak angielskie, no i szkoc-
kie. Takiego przypadku w Anglii i Szkocji tez jeszcze nie byto. Byl natomiast
w Ameryce, ale to zaczeto sie dzia¢ ze zdrowym, prawie dorostym chtopcem.

Moja Julia nie miata tyle szcze$cia. Przekazatam jej chorobe z krwig. Trud-
no mi to wyjasnic¢, ale chodzi o mitochondria - biatka i energie, ktorej nie miata
od urodzenia, ktéra byta odpowiedzialna za wszystko. Choroba na dobre roz-
winetla sie okoto 6. miesigca i zaatakowata mézg. Miata tylko serducho zdrowe
i silne, ktére nam dawata. Nie byt to natomiast zesp6t NKH, jak wskazywaty
wyniki w Polsce, gdyz dziecko po 10 czerwca 2009 byto tez niedotlenione i ,za
bardzo” Zywe jak na ten zesp6t. Moje dziecko miato urodziny 9 grudnia 2009
roku. Poczuto zapach $wigt Bozego Narodzenia, widziato $nieg, Nowy Rok
i odeszto po cichutku w marzeniach albo w $nie 15 stycznia 2010. Juz nie usty-
szatam alarmu. Po $mierci dziecka nie da sie otrzasna¢, zwtaszcza gdy miato
sie to jedyne, takiego aniotka.

Czy Panstwo, jako rodzice, przeszliscie takze badania genetyczne?

Wyniki po badaniach mojej krwi potwierdzajg, Ze jestem nosicielem tej
choroby. Nie pamietam numeru genu mojego dziecka (jest jednak zawsze ten
sam), jakkolwiek ja mam w genach réwniez ten zespo6t i, co dziwne, rézni sie od
mojego dziecka i nosi numer T8993G. Podobno zawsze tak jest w przypadku
mam i dzieci chorych - numeracja jest inna. Moga, ale nie musza u mnie wysta-
pi¢ nastepstwa tego zespotu, na przyktad problemy z oczami, i genetycy pora-
dzili nam, Zeby nie podejmowac¢ kolejnej préby zajscia w cigze, bo przeniose
doktadnie to samo, okolo 97% zespotu. My, jak nasza Julia, nie poddajemy sie
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i czekamy na kolejne badania, ktére w Anglii sg przeprowadzane w terminie do
4 miesiecy, i na inne rozwigzanie, bo obydwoje z partnerem chcemy jeszcze
mie¢ dziecko. Kochamy dzieci, tak jak kochali$my Julie. Tylko dlaczego nasze
dziecko... Dlaczego ja... Chyba nie ma na to odpowiedzi.

Kontakt do mamy Julii, pani Joanny: asiiamk@interia.pl lub asiiamk@
tiscali.co.uk.
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Rozwdéj dzieci z zespolem
lamliwego chromosomu X

Co to jest zespo6l lamliwego chromosomu X?

Zesp6t tamliwego chromosomu X, zwany takze zespotem kruchego X lub
zespotem Martina-Bella (Fragile X Syndrome, FXS), zostat po raz pierwszy opi-
sany w 1943 roku przez dwdch brytyjskich lekarzy, Jamesa Martina i Julie Bell,
ktérzy zaobserwowali wystepowanie niepelnosprawnosci intelektualnej
u chtopcéw pochodzacych z tej samej rodziny wielopokoleniowej (Hall, 2009,
s. 353). Przypuszczali oni, Ze mozliwa do zaobserwowania od wczesnego dzie-
cinstwa i pozostajgca w niezmienionej formie niepetnosprawno$¢ intelektual-
na u badanych chtopcéw musi by¢ spowodowana przez pewien wzorzec dzie-
dziczenia, odmienny od innych schorzen genetycznych, na przyktad choroby
Taya-Sachsa (Hall, 2009). Zasugerowali réwniez, Ze za ten zesp6t odpowie-
dzialny jest pojedynczy gen bezposrednio zwigzany z chromosomem X.

W 1991 roku odkryto, Ze przyczyna tego schorzenia jest mutacja genu
FMR1 na chromosomie X (lokalizacja genu: Xq27.3) (Verkerk, Pieretti, Sutcliffe,
1991). Gen ten odpowiada za synteze biatka FMRP (Fragile X Mental Retarda-
tion Protein), ktéra w przypadku zespotu tamliwego chromosomu X jest znacz-
nie ograniczona lub w ogdle nie wystepuje. Biatko stymuluje rozwéj mézgu,
a w szczegdblnosci pozytywnie wptywa na plastyczno$¢ synaps oraz dojrzewa-
nie dendrytéw i ich wypustek, ktére tworza system komunikacji pomiedzy
poszczegblnymi obszarami mézgu (Hall, 2009, s. 353). Gen FMR1 ztoZony jest
z sekwencji biatek CGG, powtarzanych u os6b zdrowych od 6 do 54 razy, ktéra
w stabilnej i niezmienionej postaci przekazywana jest z pokolenia na pokole-
nie. U nosicieli mutacji w obrebie genu FMR1 liczba tych powtérzen ma charak-
ter niestabilny i wzrasta w trakcie przekazywania materiatu genetycznego
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potomstwu, szczegdlnie, jezeli nosicielem jest kobieta. W przypadku, gdy liczba
potréjnych powtdrzen jest mniejsza od 200, méwi sie o tak zwanej premutacji
genu FMR1, jezeli natomiast przekracza 200 powtdrzen, jest to petna mutacja
genu FMR1 (Mazzocco, 2000, s. 97). Pelna mutacja moze takze wspo6twystepo-
wac z premutacjg - mowi sie wtedy o mozaikowej postaci FXS. Przebieg kazdej
z tych trzech postaci zespotu kruchego chromosomu X jest nieco odmienny
(Mazzocco, 2000) (patrz tabela 1).

FXS uwazany jest za najczestszg przyczyne niepeilnosprawnosci intelektu-
alnej i dotyka $rednio 1 na 4000 chtopcéw i 1 na 8000 dziewczynek (Turner,
Robinson, Wake, 1996; Lightbody, Reiss, 2009). Zaburzenia, bedace specyficz-
nymi objawami tego zespotu, obejmuja obszar: poznawczy, behawioralny,
emocjonalny, spoteczny, w najmniejszym stopniu dotykajac fizycznej sfery
rozwoju. Zaburzenia zachowania wystepujace w FXS przejawiajg sie: nadpo-
budliwo$cig psychoruchowa, deficytami w obrebie emocji (lekiem, unikaniem
spotecznym, trudno$ciami w utrzymaniu kontaktu wzrokowego) oraz nad-
mierng pobudliwos$cig na bodZce sensoryczne.

Tabela 1. Charakterystyka objaw6éw wystepujacych w przebiegu FXS w zalezno$ci od rodza-
ju mutacji bedacej jego przyczyna

Posta¢ FXS Na.s 1ler,11e Charakterystyka objawdéw
objawow
Petna mutacja Obnlzony.pozu.)m biatka FMRP, proyvadm do wy-
stepowania niepetnosprawnosci intelektualne;j,
genu FMRI 2 trudnosci h i behawioralnych
> poznawczych i behawioralnych.
2 Trudno$ci poznawcze s3 mniej nasilone w poréw-
Posta¢ mozaikowa §’ naniu z osobami bedacymi nosicielami petnej
FXS ° mutacji genu, poziom rozwoju umiejetnosci adap-
E tacyjpych jest zadowalajqcy.. : : :
Premutacja genu Z Na pierwszy plan wysuwaja sie takie zablllrzenla,
FMR1 jak: lek spoteczny, trudnosci z koncentracja, nad-
pobudliwo$¢, deficyty funkcji wykonawczych.

Zrédto: opracowanie wtasne na podstawie Zingerevich i in., 2009.

Do fizycznych oznak zespotu FXS nalezy zaliczy¢: pociagla twarz, duze
uszy, wystajacg zuchwe, gotyckie podniebienie, makrocefalie, ptaskostopie,
zwiekszong ruchliwos$¢ stawéw (Mazzocco, 2000, s. 96; Schwarte, 2008,
s. 290). Cechy te trudno zdiagnozowa¢ w okresie niemowlecym i wczesnodzie-
ciecym. Fizyczne oznaki zespotu mozna rozpoznac dopiero w okresie wczesnej
adolescencji. Jednak juz w okresie niemowlecym pewne zachowania zaczynaja
budzi¢ niepokéj rodzicow. Do najwczesniejszych objawéw zespotu nalezg
opdéznienia w pojawianiu sie tak zwanych kamieni milowych, czyli umiejetno-
$ci kluczowych dla danego etapu rozwoju dziecka, jak chodzenie, méwienie.
Rozw6j chtopcéw z FXS jest opdZniony od kilku do kilkunastu miesiecy, umie-
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jetno$¢ samodzielnego siedzenia pojawia sie Srednio okoto 10. miesigca, cho-
dzenia i méwienia okoto 20. miesigca (Schwarte, 2008).

Ze wzgledu na brak we wczesnym dziecinistwie charakterystycznych fi-
zycznych oznak zespotu tamliwego chromosomu X pelne jego rozpoznanie
w poréwnaniu z innymi zespotami genetycznymi, dla ktérych sg one typowymi
objawami osiowymi (na przyktad cechy fizyczne zespotu Downa), nastepuje
dopiero okoto 8. roku zycia (Schwarte, 2008, s. 291). Proces diagnostyczny
utrudnia rowniez podobiefistwo wczesnych trudnosci rozwojowych wystepu-
jacych w przebiegu FXS z innymi zaburzeniami.

Zespotowi kruchego chromosomu X czesto towarzysza inne schorzenia
medyczne utrudniajgce rozwdj. Okoto 15% dzieci choruje na padaczke. Pierw-
sze napady padaczkowe pojawiajg sie we wczesnym dziecinstwie i maja naj-
cze$ciej posta¢ duzych napadéw toniczno-klonicznych (grand mal) lub napa-
dow nieswiadomosci (petit mal) (Bellinger, Rucker, Polloway, 1995, s. 6). Eks-
ploracja sensoryczna $wiata poprzez zmyst stychu, wzroku i dotyku jest
utrudniona w konsekwencji przebiegu schorzen obejmujacych kazda z tych
modalnosci. Przewlekte infekcje ucha srodkowego prowadza do zaburzen stu-
chu i opdZznien w rozwoju mowy (Bellinger, Rucker, Polloway, 1995). Nabywa-
nie umiejetnosci jezykowych jest czesto ograniczone przez wymagajacy opera-
cyjnego leczenia rozszczep podniebienia (5% dzieci z FXS) (Abbeduto, Hager-
man, 1997). Problemy funkcji wzrokowych dotycza 50% dzieci z FXS, a u 30%
wada refrakcji potgczona jest z zezem. Dysplazja stawéw i ich nadmierna ela-
styczno$¢ oraz obniZone napiecie mie$niowe zaburzajg koordynacje ruchowa
w obrebie matej i duzej motoryki (Bellinger, Rucker, Polloway, 1995). Zespot
kruchego chromosomu X jest wiec zaburzeniem obejmujacym wszystkie sfery
rozwoju dziecka i wymaga ukierunkowanego oraz interdyscyplinarnego po-
dejscia w zakresie planowania i projektowania oddziatywan terapeutycznych.
Adekwatny i skuteczny program interwencji musi zatem uwzgledniaé niepra-
widtowos$ci w obrebie poszczegélnych obszaréw rozwoju dziecka z FXS.

Rozwoj poznawczy

Rozwdj poznawczy stanowi Kluczowy proces nie tylko warunkujacy po-
ziom osigganych sukceséw szkolnych, ale przede wszystkim odpowiadajacy za
rozumienie i prawidtowe funkcjonowanie w otaczajacym $wiecie. Zaburzenia
poznawcze beda wiec negatywnie wptywaé na rozwdj sfery spotecznej, beha-
wioralnej i emocjonalnej dziecka z FXS. Deficyty poznawcze obejmujg rézne
stopnie niepetlnosprawnosci intelektualnej i zaktdcaja przebieg kluczowych
funkcji wykonawczych, w szczegélnosci procesy planowania i hamowania.



64

KINGA OBER-LOPATKA

Poniewaz FXS jest zaburzeniem zwigzanym z chromosomem X, wystepuje
znacznie czesSciej u chtopcéw niz u dziewczynek. U dziewczynek komorki
z jednym chromosomem X, ktéry nie jest dotkniety mutacjg, nadal produkuja
biatko FMRP niezbedne do rozwoju mézgu (Murphy, 2009, s. 21). Poziom wy-
produkowanego biatka odpowiada wiec za wzorzec przebiegu FXS, ktéry
u chtopcow i dziewczynek jest odmienny (Murphy, 2009). Niepelnosprawnosé
intelektualna u chlopcéw z FXS waha sie od umiarkowanej do znacznej
(Schwarte, 2008, s. 291). Stopien nasilenia zaburzen zachowania i komunikacji
jest u nich zwigzany z poziomem biatka FMRP - im jest on wyzszy, tym lepszy
poziom ich adaptacji. U dziewczynek profil poznawczy jest znacznie bardziej
zréznicowany i oscyluje od normy intelektualnej, poprzez lekki stopien niepet-
nosprawnosci intelektualnej, az do stopnia umiarkowanego, ktéry wystepuje
najrzadziej (Hall, 2009, s. 354).

Tabela 2. Umiejetno$ci matematyczne dzieci z FXS

Umiejetno$ci matematyczne dzieci z FXS

Dziewczynki Chtopcy
Mocne strony Stabe strony Mocne strony Stabe strony

» Umiejetnos¢ czy- * Trudnosci z przy- * Dobre umiejetnosci | ¢ Trudnosci w za-
tania i zapisywania pominaniem sobie jezykowe (zazwy- pamietywaniu
liczb umiejscowienia czaj jednak stabsze informacji

¢ Rozwiniete umie- obiektéw w prze- niz u dziewczynek) ¢ Trudnos$ci wzro-
jetnosci jezykowe, strzeni ¢ Zdolno$¢ zapamie- kowo-prze-
w tym dobry zaséb | e Trudnosci z zapa- tywania informacji strzenne
stownictwa mietywaniem in- zaprezentowanych ¢ Trudno$ci w za-

¢ Umiejetnos¢ roz- formacji w danym kontekscie kresie koordynacji
poznawania bra- ¢ Trudno$ci w prze- (np. zapamietanie oko - reka
kéw w konkret- noszeniu pola uwa- liczb w potaczeniuz | e Trudnosci w
nych obrazkach gi z jednej informa- prezentowanymi utrzymywaniu i

* Rozpoznawanie cji na nastepna obrazkami) przetaczaniu pola
poszczegdlnych uwagi
ksztattéw geome-
trycznych ukry-
tych na rysunku

Zrédto: opracowanie wtasne na podstawie Murphy, 2009.

Profil poznawczy i zréznicowanie ilorazu inteligencji u dzieci z FXS znacz-
nie komplikuje postawienie diagnozy. Jak wskazujg badania, u okoto 50%
chtopcow w wieku przedszkolnym umiejetnosci poznawcze odpowiadajg nor-
malnemu profilowi intelektualnemu lub sg na granicy normy i niepetnospraw-
nosci intelektualnej. Jednak stopniowo, wraz z wiekiem, obnizajg sie, co odbija
sie na poziomie wykonywania ztozonych proceséw, takich jak rozwigzywanie
probleméw czy wnioskowanie. Deficyty poznawcze w przebiegu FXS prowadza
do trudnosci w koncentracji, sekwencyjnym przetwarzaniu informacji, zapa-
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mietywaniu i kontroli nad mechanizmami hamowania (Murphy, 2009). Utrud-
niajg nauke szkolng zwtaszcza w tych obszarach, ktére oparte sg na ztozonych
procesach przetwarzania informacji. Niewatpliwie do takich przedmiotow
nalezy zaliczy¢ matematyke. Ktopoty w nabywaniu kompetencji matematycz-
nych wynikajg nie tylko z deficytow poznawczych, ale rowniez z trudnosci
wzrokowo-przestrzennych, zaburzenia funkcji wykonawczych oraz trudnosci
w czytaniu i rozumieniu prezentowanego materiatu (patrz tabela 2).

Rozwo6j mowy i jezyka

Ksztattowanie sie kompetencji jezykowych jest powigzane z osiggnieciami
rozwojowymi w innych obszarach. Przyczyny zaburzen, jakie w tej sferze prze-
jawiaja dzieci z FXS, maja charakter wieloczynnikowy i obejmuja: struktury
biorgce udziat w procesie artykulacji i odbioru dzwiekéw mowy, poziom roz-
woju poznawczego oraz jako$¢ stymulacji jezykowej zapewnianej przez naj-
blizsze otoczenie dziecka.

W obrebie narzadéw artykulacyjnych mozemy zaobserwowaé: gotyckie
podniebienie, rozszczep podniebienia, obnizone napiecie miesni zuchwy i twa-
rzy, nadmierne $linienie spowodowane zaburzeniem odruchu przetykania
$liny oraz wady zgryzu, w tym przodozgryz (wystepujacy u osob dorostych
z FXS) (Abbeduto, Hagerman, 1997, s. 314). Wady te utrudniaja prawidtowag
ekspresje mowy. Odbiér i rozumienie jezyka jest utrudnione ze wzgledu na
wystepujace wady stuchu, bedace konsekwencjg przewlektych i nawracajacych
infekcji ucha srodkowego, z ktérymi zmaga sie az 85% dzieci z FXS (Abbeduto,
Hagerman, 1997, s. 315).

Kompetencje i umiejetnosci poznawcze sa kluczcowym elementem prawi-
dtowego rozwoju jezykowego. Deficyty poznawcze, w tym przede wszystkim
zaburzenia pamieci krétkotrwatej, sekwencyjnego przetwarzania informacji
oraz kierowania i podtrzymywania uwagi, znacznie go utrudniaja. W sytuacji
natozenia sie na ten specyficzny profil poznawczy zachowan autystycznych
deficyty w obrebie komunikacji zostaja dodatkowo pogtebione (Abbeduto,
Brady, Kover, 2007, s. 38). Wykorzystywane przez dzieci z FXS w procesie ko-
munikacji stownictwo, zaré6wno w aspekcie jego odbioru, rozumienia, jak
i ekspresji, jest dobrze rozwiniete (Abbeduto, Brady, Kover, 2007). Cho¢ zas6b
stow jest mniejszy od oczekiwanego w tym wieku chronologicznym, to jest on
adekwatny do poziomu rozwoju poznawczego. Dzieci z FXS zaczynaja méwié
p6Zniej, niz nalezatoby tego oczekiwac ze wzgledu na ich wiek, jednak rozwoj
mowy ma charakter progresywny, zwlaszcza w obszarze ekspresji jezyka.
Réznice przebiegu zespotu ze wzgledu na pte¢, prowadzace do wyodrebnienia
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odmiennych profili poznawczych w przypadku chtopcéw i dziewczynek, doty-
czg réwniez rozwoju jezykowego, ktéry jest bardziej zaburzony w przebiegu
FXS u chtopcow.

Proces komunikowania sie jest oparty na podstawowych kompetencjach
pragmatycznych, konstruujgcych ich sp6jnos¢ z zachowaniami adaptacyjnymi.
Adaptacyjnos$¢ danego zachowania to stopien zgodno$ci z wymaganiami sta-
wianymi w danym okresie rozwoju oraz oczekiwaniami spotecznymi danej
kultury (Abbeduto, Hagerman, 1997, s. 316). Trudno$ci w obszarze komunika-
cji i pogorszenie sie repertuaru zachowan adaptacyjnych nasilajg sie w okresie
adolescencji. Jest to bezposrednio zwigzane z poszerzeniem sie Srodowiska
socjalizacyjnego i konieczno$ciag nawigzywania relacji z nieznanymi dotad oso-
bami w zupelie nowym otoczeniu spotecznym. Nowe i nieznane sytuacje nasi-
laja lek, zwlaszcza u dorastajacych chlopcéw, zwrotnie utrudniajgc proces
komunikacji (Abbeduto, Hagerman, 1997, s. 317). Zaburzenia te obejmujg po-
wtarzanie rutynowych zwrotéw i wykorzystywanie w wypowiedzi stow tylko
w niewielkim stopniu zwigzanych z jej tematem. Wypowiedzi mogg mie¢ réw-
niez charakter perseweracji, czyli powtorzen wczesniej wypowiedzianych
stow, zdan. Trudnos$ci komunikacyjne wynikajg z potrzeby méwienia, przy
braku umiejetno$ci dopasowywania stéw do ich znaczenia. Towarzysza im
czesto inne zachowania niewerbalne, takie jak autostymulacja (na przyktad
machanie rekoma) i unikanie kontaktu wzrokowego, ktére odzwierciedlajg
utrzymujacy sie w trakcie komunikowania wysoki poziomu leku (Cornish,
Sudhalter, Turk, 2004, s. 14).

Nie bez znaczenia dla rozwoju umiejetnosci jezykowych pozostaje wptyw
Srodowiska, w tym w szczeg6lnosci poziom responsywnosci rodzicow na inter-
akcje komunikacyjne z dzie¢mi. Komunikacja to przeciez nie tylko jednostron-
ny przekaz informacji, ale przede wszystkim proces wzajemnej wymiany,
zaktadajacy obustronne zaangazowanie. Jak podkre$lajg naukowcy, poziom
rozwoju jezykowego dzieci jest $cisle uwarunkowany czestotliwoscig i jakoscia
werbalnych interakcji z matka (Abbeduto, Brady, Kover, 2007, s. 42). Specy-
ficzny styl interakcji, charakteryzujacy sie wysoka responsywnos$cig rodzicow
w kontaktach z dzieckiem i niskg dyrektywnoscia, jest szczegdlnie pozadany
w rozwoju umiejetnosci jezykowych. Istnieje cata grupa czynnikéw wptywaja-
cych na poziom responsywno$ci matek w kontaktach z dzie¢mi z FXS. Pierwszy
czynnik ma charakter biologiczny i jest zwiazany z obcigzeniem genetycznym
matki premutacja lub pelng mutacjg genu odpowiedzialnego za synteze biatka
FMRP. Matki z pelng mutacja mogg zachowywac sie w spos6b utrudniajgcy
interakcje z dzieckiem (miedzy innymi wysoki poziom leku spotecznego, de-
presyjnos¢, deficyty poznawcze). W przypadku matek bedacych nosicielami
premutacji stopien nasilenia zachowan zaburzajacych komunikacje z dziec-
kiem jest mniejszy i najcze$ciej wynika z zaburzen afektywnych przejawianych
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przez matke (Abbeduto, Brady, Kover, 2007). Drugim czynnikiem sg zachowa-
nia obserwowane u dzieci, ktére réwniez wptywaja na jako$¢ wzajemnych
interakcji. Unikanie kontaktu wzrokowego lub nietypowy wzorzec jego nawig-
zywania, nadwrazliwo$¢ na bodZce sensoryczne, lek spoteczny, nieSmiatos¢,
zachowania stereotypowe, opdZnienie w rozwoju mowy negatywnie wplywaja
na proces komunikacji pomiedzy matka a dzieckiem. Nasilenie tych zachowan
(poza nieSmiatoscig i lekiem spotecznym) jest wyrazniejsze u chlopcéw. Nale-
zy zatem oczekiwa¢ nizszej responsywnos$ci matek w kontakcie z synami niz
corkami z FXS (Abbeduto, Brady, Kover, 2007). Oddziatywania psychologiczne
i pedagogiczne poprawiajgce jako$¢ relacji matka - dziecko w przypadku ze-
spotu kruchego chromosomu X odgrywaja bardzo istotng role wspomagajaca
rozwo6j kompetencji jezykowych dzieci.

Zachowanie i rozwdj emocjonalny

Problemy z zachowaniem charakteryzujg profil rozwojowy dzieci z FXS.
Trudnosci, z jakimi zmagaja sie rodzice, wynikaja z podobienstwa tych obja-
woéw do zespotu nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytami uwagi
(ADHD), czyli: nadruchliwosci, impulsywnoSsci, ktopotéw z koncentracja oraz
zachowan agresywnych. Najwieksze nasilenie zachowan autoagresywnych
przypada pomiedzy 12. a 31. miesigcem - objawiajg sie one najczesciej gryzie-
niem dtoni i palcéw. Autoagresja narasta w sytuacjach wymagajacych konfron-
tacji dziecka z trudnym zadaniem lub zmiang rutynowego planu aktywnosci.
Zachowania te sg swego rodzaju mechanizmem obronnym umozliwiajgcym
unikniecie niepozadanej sytuacji badz ucieczke od niej. Zaréwno nauczyciele,
jak i rodzice powinni rozpoznawac poziom tolerancji dziecka na nowe sytuacje.
Wiedza ta umozliwia dostosowanie codziennych aktywnos$ci do mozliwosci
dziecka oraz znacznie ogranicza zachowania autoagresywne.

Niektore dzieci z zespotem FXS przejawiaja zachowania typowe dla autyzmu.
Naleza do nich unikanie kontaktu wzrokowego i powtarzajgce sie zachowania
autoagresywne. U okoto 15-30% nosicieli pelnej mutacji genu diagnozuje sie
rownoczes$nie autyzm (Abbeduto, Brady, Kover, 2007). Doktadne przyczyny
wspotwystepowania tych zaburzen nie sa dotad znane. Badacze sugeruja, ze
odpowiada za nie niski poziom biatka FMRP, ktéry nadmiernie pobudza auto-
nomiczny uktad nerwowy, prowadzac do wzrostu poziomu leku, unikania spo-
tecznego i nieprzystosowywania do zmieniajacych sie sytuacji. Wspotwyste-
powanie tych dwoéch zaburzen pogtebia deterioracje poznawcza i wymaga
dodatkowego oddziatywania terapeutycznego. Wraz z dorastaniem trudnosci
spoteczno-emocjonalne nasilajg sie zwtaszcza u dziewczat z FXS. Nalezg do
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nich: fobia spoteczna, depresja, trudnosci z kontrolg impulséw, zaburzenia
obsesyjno-kompulsywne, napady paniki i zaburzenia nastroju. Wycofanie i lek
spoteczny prowadza do unikania kontaktu werbalnego, ktéry w skrajnych
przypadkach prowadzi do mutyzmu, nasilajagcego sie w szkole i ustepujacego
w $§rodowisku domowym.

Rozwoj motoryczny

Poziom rozwoju motorycznego dzieci z FXS jest bezposrednio uzalezniony
od wystepujacej w przebiegu tego schorzenia zwiekszonej elastycznosci sta-
wow oraz obnizonego napiecia miesniowego (Bellinger, Rucker, Polloway,
1995). Te dwa zaburzenia sprawiajg, Ze kamienie milowe rozwoju ruchowego
pojawiaja sie z op6znieniem. Fazowos$¢ nastepujacych po sobie umiejetnosci
motorycznych w FXS jest zachowana, sa one jednak przesuniete w czasie
(Schwarte, 2008). Umiejetnosci w obrebie duzej motoryki sg dosy¢ dobrze
rozwiniete, a niezdarno$¢ w poruszaniu sie oraz trudnosci z utrzymaniem
réwnowagi, jakie mozna zaobserwowaé, sa wynikiem nadmiernej gietkos$ci
stawéw oraz ptaskostopia (Zingerevich i in., 2009). ObniZzone napiecie mies$-
niowe w najwiekszym stopniu utrudnia wykonywanie zadan wymagajgcych
zaangazowania matej motoryki, czyli planowanych ruchéw precyzyjnych (Zin-
gerevich i in., 2009). Trudnos$ci motoryczne nasilaja sie rowniez w przypadku
wspotwystepowania z FXS autyzmu (Zingerevich i in., 2009, s. 15). Regularna
rehabilitacja ruchowa pozytywnie wptywa na poprawe sprawnos$ci w obrebie
matej i duzej motoryki.

Oddzialywania terapeutyczne

Holistyczny biopsychospoteczny model zespotu kruchego chromosomu X
prezentuje szeroki kontekst analizy symptomdéw oraz ich wzajemne powigza-
nie ze Srodowiskiem rozwojowym dziecka (Schneider, Hagerman, Hessel,
2009, s. 335). Model ten opisuje objawy zespotu na poziomie molekularno-
-biologicznym i poznawczo-behawioralnym. Analizuje takze umiejetnosci
i kompetencje dzieci oraz zasoby ich srodowiska rozwojowego, ktére tacznie
moga stanowi¢ czynniki sprzyjajace rozwojowi badz utrudniajace go. Badania
naukowe dowodza, Ze stworzenie odpowiednich warunkéw rozwojowych
i zapewnienie adekwatnych oddziatywan terapeutycznych w okresie wczesne-
go dziecinstwa sprzyjaja lepszej adaptacji spotecznej, pozytywnie korelujg
z wyzszymi wskaznikami ilorazu inteligencji, przejawianiem mniejszej liczby
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zachowan autystycznych oraz mniejszym nasileniem trudno$ci w uczeniu sie
(Dyer-Friedman, Glaser, Hessel, 2002; Glaser, Hessel, Dyer-Friedman, 2003).

lloraz inteligencji, pamie¢, uwaga, umiejetnosci jezykowe,
zdoIno$¢ uczenia si¢
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Rysunek 1. Biopsychospoteczny model zespotu kruchego chromosomu X

Zrédto: opracowanie wtasne na podstawie Schneider, Hagerman, Hessel, 2009.

Do tej pory nie udato sie odkry¢ specyficznego leku pozwalajacego na cat-
kowite wyleczenie zespotu kruchego chromosomu X. Wszystkie trudnosci
rozwojowe, z jakimi zmaga sie dziecko, wymagaja przyjecia indywidualnej, ale
zarazem interdyscyplinarnej perspektywy. Powinno wiec by¢ ono objete statg
opieka lekarska, pedagogiczng, logopedyczng, psychologiczng i psychiatryczna.
W obrebie tych oddziatywan dzieci z FXS moga korzysta¢ z réznych progra-
mow terapeutycznych wspomagajacych ich wszechstronny rozwdj.

Oddzialywania farmakologiczne

Terapia farmakologiczna w FXS jest ukierunkowana na poprawe ogélnego
poziomu funkcjonowania. Ma ona charakter objawowy, gdyz do tej pory nie
udato sie odkry¢ leku, ktéry odbudowywatby uszkodzone na skutek niedoboru
biatka FMRP struktury neuronalne (patrz tabela 3). Bardzo czesto peini ona
funkcje terapii wspomagajgcej oddziatywania niefarmakologiczne (na przy-
ktad terapie behawioralng). Znajduje zastosowane zwtaszcza w przypadkach
dysregulacji i trudno$ci w zachowaniu, ktére wystepujg u okoto 50% pacjen-
tow dotknietych niepetnosprawnoscig intelektualng. Dysregulacja w obrebie
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zachowania jest spowodowana dysfunkcjami poznawczymi, jezykowymi, nie-
dojrzata regulacja pobudzenia i emocji oraz trudno$ciami w prawidtowym
interpretowaniu wydarzen zachodzacych w otaczajacym Swiecie. W przypadku
zespotu kruchego X nastepujace objawy moga wymagaé zastosowania farma-
koterapii: 1) nadpobudliwo$¢, impulsywnos$¢ i deficyty uwagi; 2) zaburzenia
lekowe; 3) labilno$¢ emocjonalna; 4) zachowania agresywne i autoagresja.

Tabela 3. Terapie farmakologiczne stosowane w leczeniu objawéw wystepujacych w prze-
biegu FXS*

Grupa lekow

Zastosowanie

Korzysci

Efekty uboczne

Psychoanaleptyki
psychostymulujace
(metylfenidat**)

Nadpobudliwos¢
psychoruchowa,

zaburzenia kon-

centracji

Poprawa koncentracji i
przetwarzania stucho-
wego, zmniejszenie
nadpobudliwosci psy-
choruchowej, poprawa
koordynacji ruchowej,
lepsze wyniki w te-
stach osiagnie¢ szkol-
nych (w poréwnaniu z
okresem, gdy leki nie
byty stosowane).

Moga nasila¢ poziom
leku, wzmagac¢ labil-
nos$¢ emocjonalng i
tendencje agresywne.

Agonisci adrener-
giczni (Klonidyna)

Nadpobudliwo$é
psychoruchowa,
nadwrazliwos¢
na bodzce, im-
pulsywnos¢,
zachowania
agresywne

Dobra reakcja zwtasz-
cza u matych dzieci
(ponizej 5. roku zycia)
niereagujacych na leki
psychostymulujace.
Klonidyna ma takze
zastosowanie w lecze-
niu zaburzen snu u
dzieci z FXS.

Moga powodowaé
wzmozong sennos¢
i sedacje.

Psychoanaleptyki
przeciwdepresyjne
(inhibitory zwrotne-
go wychwytu sero-
toniny - SSRI, Fluok-
setyna)

Zaburzenia
lekowe, zabu-
rzenia afektyw-
ne, zaburzenia
nastroju

Stosowanie SSRI u
dzieci poprawia po-
ziom funkcjonowania
emocjonalnego i be-
hawioralnego oraz
tolerancji dla nowych
sytuacji i zmniejsza
poziom leku w sytu-
acjach spotecznych;
Fluoksetyna zmniejsza
nasilenie selektywnego
mutyzmu i skrajnej
nie$miato$ci u kobiet z
FXS; zmniejszajg po-
ziom leku i zaburzen
nastroju u ok. 70%
0s6b dorostych z FXS.

Moga powodowac
nadpobudliwosé,
bezsenno$¢, nudnosci,
odhamowanie
zachowan, zmiane

apetytu.
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Grupa lekow Zastosowanie Korzysci Efekty uboczne
Przeciwpadaczkowe | Padaczka, Obnizenie labilno$ci Moga powodowac
(Kwas walproinowy, | zaburzenia afek- | emocjonalneji wahan sedacje, obnizenie
Karbamazepina, tywne, wahania nastroju, pozytywne napiecia mie$niowego,
Lamotrigina, Topi- nastroju efekty w leczeniu niezdarno$¢ ruchéw,
ramat) zaburzen snu. ograniczenie wydolno-

$ci poznawczej, przy-
bieranie na wadze
(Karbamazepina) lub
utrate wagi (Topira-
mat), nasilenie nastro-
ju depresyjnego.

Psychotropowe i Zachowania Pozytywne efekty u Moga powodowac
neuroleptyki (Rys- agresywne 0s6b przejawiajacych znaczne przybieranie
perydon, Kwetiapi- zachowania agresywne | na wadze (Ryspery-
na) i trudne, u ktérych nie don), sedacje, nudno-

udato sie uzyskac Sci, dystonie.

poprawy po zastoso-

waniu psychostymu-

lantéw i lekdw prze-

ciwdepresyjnych.

Obnizenie leku i za-

chowan agresywnych.

Zrédto: opracowanie wtasne na podstawie Berry-Kravis, Potanos, 2004.
* Tre$¢ tabeli konsultowana z lekarzem neurologiem.
**Nazwy chemiczne lekéw.

Oddzialywania psychologiczno-pedagogiczne

Interwencja o charakterze pedagogicznym jest niezbedna w przypadku
dzieci z FXS zmagajacych sie z trudnosciami poznawczymi, behawioralnymi
i emocjonalnymi. Jak kazda grupa dzieci ze specjalnymi potrzebami edukacyj-
nymi, rowniez i ta wymaga przygotowania indywidualnego programu oddzia-
lywania pedagogicznego opartego na unikalnych, jednostkowych potrzebach
dziecka. Przygotowanie takiego programu wiaze sie z poznaniem specyfiki
probleméw rozwojowych zwigzanych stricte z FXS oraz uwzglednieniem
w nim réznic zwigzanych z postacig choroby, ktéra determinuje profil trudno-
$ci rozwojowych.

Wykorzystanie terapii logopedycznej oraz pedagogiczno-psychologicznej
opartej na podejsciu behawioralnym z uwzglednieniem podstaw edukacji spe-
cjalnej wydaje sie najbardziej efektywne w pracy z dzie¢mi z FXS (Schneider,
Hagerman, Hessel, 2009, s. 339). Nie przeprowadzono dotad jednak rzetelnych
badan ilo$ciowych potwierdzajacych skutecznos$¢ i efektywno$¢ wymienionych
podej$¢ terapeutycznych w ich usprawnianiu (Schneider, Hagerman, Hessel,
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2009; Abbeduto, Hagerman, 1997, s. 318; Hall, 2009, s. 358). Korzystanie z tych
metod jest wiec oparte na pozytywnych do$wiadczeniach terapeutéw stosujg-
cych je w swojej pracy.

Réznorodnos$¢ objawéw mogacych wystepowaé w przebiegu zespotu kru-
chego chromosomu X, jak i niepelnosprawnosci intelektualnej, sprawia, ze
w przypadku tej grupy dzieci oddziatywania terapeutyczne nie majg jednego
specyficznego wzorca i kazdorazowo sg dynamicznie dopasowywane do indy-
widualnej Sciezki rozwoju dziecka (Abbeduto, Hagerman, 1997). Wiedza doty-
czaca profilu rozwojowego jest swego rodzaju drogowskazem ukazujgcym
silne i stabe strony w kazdym z obszaréw aktywnosci dziecka. Uzupekienie jej
o atrybuty zwigzane z niepowtarzalno$cig $ciezki rozwoju danego dziecka
stwarza optymalne ramy dla tworzenia adekwatnych programoéw interwencji.
Rozpoznanie trudnosci, jak i tych obszaréw, w ktérych dziecko sobie dobrze
radzi, wymaga zastosowania odpowiednio dobranych procedur diagnostycz-
nych. Poznanie umiejetnosci dziecka staje sie zatem punktem zakotwiczenia
wszystkich oddziatywan edukacyjnych. Nadbudowywanie nowych kompeten-
cji, opartych na juz istniejacych, optymalizuje proces uczenia sie dzieci z FXS.

Rodzaj oddzialywania terapeutycznego powinien by¢ takze dostosowany
do etapu rozwoju dziecka, gdyz przebieg i nasilenie objawdw zmieniajg sie
wraz z wiekiem. W okresie wczesnego dziecinstwa wiekszo$¢ oddziatywan
terapeutycznych, takich jak: usprawnianie mowy, terapia zajeciowa, rehabili-
tacja, prowadzona na podstawie ustrukturyzowanego planu redukujgcego
poziom leku, przynosi pozytywne efekty (Schneider, Hagerman, Hessel, 2009,
s. 339). W przypadku dzieci z FXS, ktore przejawiajg zachowania autystyczne,
mozna wykorzystywaé programy terapii i wspomagania rozwoju dla dzieci
z autyzmem (Abbeduto, Hagerman, 1997, s. 318). Bardzo istotne s3 réwniez
zajecia przeznaczone dla rodzicéw, dotyczace poradnictwa pedagogiczno-
-psychologicznego oraz genetycznego, ukierunkowane na dostarczenie instrukcji
samodzielnego wspomagania rozwoju dziecka w $rodowisku domowym.
W okresie adolescencji u dzieci dobrze funkcjonujgcych istotne stajg sie od-
dzialywania o charakterze psychoterapeutycznym, prowadzone w nurcie be-
hawioralno-poznawczym (Schneider, Hagerman, Hessel, 2009, s. 339). Jednak
brak wgladu w reguty tworzenia relacji spotecznych oraz niski poziom funkcji
wykonawczych moZe w znacznym stopniu obnizaé¢ skuteczno$¢ tej terapii.
Psychoterapia powinna by¢ ukierunkowana przede wszystkim na obniZenie
poziomu leku oraz radzenie sobie z objawami depresji i stresem w nowych
sytuacjach spotecznych (Schneider, Hagerman, Hessel, 2009, s. 340).

Pojawia sie zatem pytanie: w jakich obszarach rozwojowych dzieci z FXS
dobrze sobie radza i jak powinien by¢ skonstruowany program interwencji,
aby stat sie on katalizatorem nowych umiejetnosci? Silne strony funkcjonowa-
nia dzieci z FXS obejmujg przede wszystkim: dobrg pamie¢ dtugotrwatg, ra-



Rozwdj dzieci z zespotem tamliwego chromosomu X 73

dzenie sobie z zadaniami wymagajacymi domkniecia figury i opartych na prze-
twarzaniu jednej informacji oraz dopasowania do siebie materiatu obrazkowe-
go, dobrze rozwinietag umiejetno$¢ nasladowania i imitowania zachowan (Bai-
ley i in., 2004). Obszarami, w ktdérych dzieci z FXS radza sobie znacznie gorzej,
s3: umiejetnosci niewerbalne i wzrokowo-przestrzenne zwigzane z réwnoleg-
tym przetwarzaniem wielu informacji, angazujace zasoby pamieci krotkotrwa-
tej i wykorzystanie umiejetnosci arytmetycznych (Schwarte, 2008, s. 295).
Zadania wymagajgce pamieci roboczej i utrzymania w niej informacji w trakcie
jej przetwarzania mogg okazac sie zbyt trudne dla dzieci z FXS. Materiat dydak-
tyczny powinien wiec by¢ tak przygotowany, aby dzieci miaty w prosty i bar-
dzo konkretny sposéb wyszczegdlnione elementy danego zadania i mogty za-
angazowa¢ uwage w proces poszukiwania rozwigzania (Schwarte, 2008,
s. 295). Oparcie zadan na prostym materiale wzrokowym w postaci rysunkéw,
obrazkdéw, ograniczajacym instrukcje werbalne, znacznie utatwi ich rozwiazy-
wanie. Stworzenie warunkow uczenia sie poprzez wtasne doswiadczenie, eks-
perymentowanie, nadzorowanie swojej aktywnoSci i obserwowanie jej efek-
tow w tej grupie dzieci jest niezwykle skuteczne. W klasie nauczyciel powinien
wiec stosowac przede wszystkim instrukcje oparte na materiale wzrokowym,
wzmacnia¢ umiejetnosci nasladowania pozytywnych zachowan oraz ograni-
czy¢ liczbe dystraktorow werbalnych i wzrokowych, ktére dodatkowo rozpra-
szatyby uwage dziecka (Bellinger, Rucker, Polloway, 1995, s. 15). Zachowania
agresywne i trudne mogg zaburzac¢ proces adaptacji dziecka w klasie i powinny
by¢ uwzglednione podczas projektowania oddzialywan terapeutycznych. Praca
indywidualna z uczniem powinna natomiast koncentrowac sie na rozwijaniu
umiejetno$ci samodzielnej pracy opartej na wczesniej ustalonych ramach
czasowych (Bellinger, Rucker, Polloway, 1995). Stworzenie wspo6lnego planu
dziatan, ktéry nada strukture codziennym czynno$ciom szkolnym, zredukuje
poziom leku i pozwoli dziecku na samodzielne nadzorowanie wtasnej aktyw-
nosci, zwrotnie poddawanej ocenie nauczyciela (Bellinger, Rucker, Polloway,
1995).

Dobor adekwatnych oddziatywan terapeutycznych w przypadku zespotu
kruchego chromosomu X powinien uwzgledniad¢:

1) postac genetyczng zespotu;

2) profil rozwoju poznawczego, spotecznego i emocjonalnego oraz stopien

niepetnosprawnosci intelektualnej;

3) wiek i ogélny poziom funkcjonowania dziecka;

4) zasoby indywidualne;

5) wspotwystepowanie innych zaburzen, w tym przede wszystkim auty-

zmu;
6) zasoby Srodowiskowe stanowigce czynnik stymulujacy rozwdj dziecka.
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Zespo6l Ehlersa-Danlosa

By¢ moze dla swiata jestes tylko cztowiekiem,
ale sq ludzie, dla ktdrych jestes catym swiatem.

Gabriel Garcia Marquez

Zesp6t Ehlersa-Danlosa (Ehlers-Danlos Syndrome, EDS) stanowi heterogen-
na grupe chordb tkanki tacznej zwigzana z genetycznie uwarunkowanymi za-
burzeniami syntezy lub metabolizmu kolagenu i innych biatek tkanki taczne;.
Kolagen stanowi gtéwny budulec skory, kosci, stawoéw, wiezadet, naczyn
krwiono$nych oraz przewodu pokarmowego?, stad wsrdéd osiowych sympto-
mow EDS znajdujg sie objawy wielouktadowe, tworzgce system multizaburzen.

Podstawowe informacje o EDS

Skéra chorych jest miekka, aksamitna, cienka i wyjatkowo elastyczna - po
rozciggnieciu natychmiast wraca do stanu pierwotnego. Ruchomos$¢ stawow
jest zwiekszona? i mozna zaobserwowaé ruchy w ptaszczyznach innych niz

1 Kolagen wystepuje w wielu tkankach organizmu, a jego budowa jest zréznicowana w zalez-
noéci od funkgcji i miejsca wystepowania. Kolagen typu I jest gtéwnym typem kolagenu w ludzkim
organizmie, obecnym w koSciach, skérze, $ciegnach, wiezadtach, zebinie, rogéwce i twardéwce.
Kolagen typu II oraz XI znajduje sie przede wszystkim w chrzastce stawowej. Typ III kolagenu
stanowi niezbedny sktadnik wielu rozciagliwych tkanek, takich jak skéra, §ciany naczyn krwiono-
$nych, $ciany jelit i macicy. Budulcem bton ptodowych, tozyska oraz skéry i kosci jest kolagen
typu V (Chan i in., 2008; De Paepe, Malfait, 2004).

2 Nadmierng ruchomo$¢ stawéw stwierdza sie, gdy zakres ruchéw w stawach obwodowych
i/lub kregostupa przekracza wartosci prawidtowe. Podstawe oceny stanowi skala Beightona. Nad-
mierna ruchomo$¢ stawéw jest jednym z gtéwnych objawdéw zespotdéw uwarunkowanych muta-
cjami niektorych typéw kolagenu, miedzy innymi wrodzonej tamliwosci ko$ci, zespotu Marfana,
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fizjologiczne (zob. fot. 1-6). Stabe napiecie mie$niowe czesto obserwuje sie juz
u niemowlat, podobnie jak stope konisko-szpotawg, zwichniecie stawu biodro-
wego oraz skrzywienie kregostupa. Wymienione nieprawidtowosci wptywaja
na sprawno$¢ fizyczna, zaburzajac tempo oraz czas nabywania kluczowych
umiejetnos$ci motorycznych, takich jak stanie, siedzenie i chodzenie, jak row-
niez ograniczajg zakres aktywnosci ruchowej. Proces utraty kolagenu postepu-
je wraz z wiekiem i przyspiesza proces utraty masy kostnej, osteoporozy,
a takze przyczynia sie do przedwczesnego starzenia. Osoby z EDS czesto zmu-
szone s3 do poruszania sie o kulach, z pomoca chodzika lub na wézku inwa-
lidzkim (por. opis przypadku w: Prokop, Adamczyk, Krajnik, 2010). LuZne,
niestabilne i podatne na dyslokacje oraz zwichniecia stawy moga by¢ Zrédtem
przewlektego bolu.

W EDS moze doj$¢ do uszkodzenia lub pekniecia naczyn krwionos$nych, je-
lit, macicy i bton ptodowych. Problemy uktadu krazenia wigza sie miedzy in-
nymi z wypadaniem ptatka zastawki dwudzielnej oraz tetniakami aorty (Pro-
kop, Adamczyk, Krajnik, 2010). Stopien nasilenia tych powiktan jest rézny;
niektore zagrazajg zyciu chorego. Wiekszo$¢ oséb z zespotem Ehlersa-Danlosa
ma skaze krwotoczna. Objawy skazy mogg by¢ tagodne i przejawia¢ sie skton-
nos$cig do siniakéw lub ciezkie - z wystepowaniem krwiakéw, krwawien z no-
sa, jelit, ptuc i uktadu moczowego (Beighton, 1970, za: Parapia, Jackson, 2008).
Gojenie ran jest utrudnione i dtugotrwate, a powstajace blizny majg tendencje
do przerastania i tworzenia bliznowcéw. Przy tym trzeba zaznaczyé¢, iz u cho-
rych z EDS wyniki badan laboratoryjnych czynnikéw krzepniecia, agregacji
ptytek krwi oraz czasu krwawienia sg zwykle w granicach normy (De Paepe,
Malfait, 2004; Parapia, Jackson, 2008).

W niektérych przypadkach EDS wystepuja problemy stomatologiczne, ta-
kie jak kruchos¢ dzigset, krwotoki podczas zabiegéw chirurgicznych oraz cho-
roby przyzebia. Wczesny poczatek chordb przyzebia, prowadzacy do przed-
wczesnej utraty zebéw mlecznych i statych, jest niezalezny od utrzymywanego
poziomu higieny jamy ustnej. Ponadto stwierdza sie niedorozwéj szkliwa, mi-
krodoncje oraz wystepowanie zeb6w nadliczbowych (Letourneau, Perusse,
Buithieu, 2001; por. Badauy i in.,, 2007; Karrer, Landthaler, Schmalz, 2000).
Czesto odnotowuje sie u os6b z EDS zmiany patologiczne narzadu wzroku -
krwawienie do siatkoéwki, odwarstwienie siatkdwki, pekniecie rogéwki i gatki
ocznej oraz stozek rogéwki, zaéme i krétkowzrocznos$¢ (Deren-Wagemann,
Kuliszkiewicz-Janus, Schiller, 2010). Zespotowi Ehlersa-Danlosa nie towarzy-
szy niepelosprawnos¢ intelektualna.

wczesnej osteoporozy, pierwotnej choroby zwyrodnieniowej stawéw, dysplazji nasad kostych
oraz dyskopatii (zob. Zimmermann-Goérska, 2007).
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Stopien natezenia wymienionych objawdéw jest zindywidualizowany - od
niewielkiego i ledwie zauwazalnego, po powaznie ograniczajgcy funkcjonowa-
nie w codziennym zyciu. Osoby z zespotem Ehlersa-Danlosa borykajg sie nie
tylko z powiktaniami wynikajgcymi ze stanu zdrowia, ale takze nieréwnoscig
w dostepie do opieki medycznej i gorszym traktowaniem. Chorzy skarzg sie na
przedmiotowe traktowanie przez pracownikéw stuzby zdrowia oraz tamanie
elementarnego prawa pacjenta do godnosci (zob. Berglund, Mattiasson, Ran-
ders, 2010; por. tabela 1). Odrebng grupe probleméw stanowig trudnos$ci natu-
ry psychologiczno-spotecznej zwigzane z akceptacjg niepetnosprawnosci.

Historia odkrycia EDS

Niektére z typowych objawéw zespotu Ehlersa-Danlosa opisywat juz
w 400 roku przed nasza erg Hipokrates. Sadzi sie tez, ze ludzie niegdy$ wyste-
pujacy w cyrkach, zaskakujacy widzéw niezwykta gibkoscia i elastycznoscig
swojego ciata, mogli cierpie¢ na EDS. Miedzy innymi z takimi cechami EDS, jak
nadruchomo$¢ i elastyczno$¢ stawoéw oraz wyjatkowa dtugos$¢ palcéw, wigze sie
sukcesy Niccolo Paganiniego w grze na skrzypcach (Parapia, Jackson, 2008).

Pierwszego petnego opisu choroby dokonat w 1892 roku rosyjski dermato-
log Aleksandr Tschernogobows3. Zwrdcit on uwage na dwoch pacjentéw bory-
kajacych sie z nawracajacymi zwichnieciami stawoéw oraz bliznami i guzkami
skory, ktéra dodatkowo byta elastyczna i krucha. Tschernogobow prawidtowo
wigzat te kliniczne objawy z zaburzeniami tkanki gcznej, jednakze artykut
przez niego napisany przeszedt w Europie Zachodniej bez echa. W 1899 roku
Edvard Lauritz Ehlers, dunski lekarz dermatolog, opisat przypadek pacjenta
z ruchomymi, niestabilnymi stawami, rozciggliwg skéra oraz przebarwieniami
na tokciach, kolanach i kostkach. Henri-Alexandre Danlos, francuski dermato-
log, po analizie kolejnych przypadkéw pacjentéw z EDS, zasugerowat w roku
1908, ze rozciagliwos¢ skory oraz niestabilnosé stawdw nalezy uznaé za kar-
dynalne cechy zespotu. W 1936 roku angielski lekarz Frederick Parkes-Weber
nazwal zaburzenie zespotem Ehlersa-Danlosa (Enerson, 2010). Kolejne poje-
dyncze przypadki EDS zostaly opisane w literaturze w pierwszej potowie
XX wieku. Do roku 1966 rozpoznano ich ponad 300. Johnson i Falls w 1949
roku stwierdzili, ze EDS prawdopodobnie jest dziedziczony jako cecha auto-
somalna dominujaca. Badacze zasugerowali tez, ze fenotyp EDS jest wynikiem
defektu kolagenu tkanki tacznej (Parapia, Jackson, 2008).

3 W literaturze spotka¢ mozna inny zapis nazwiska uczonego - Czernogobow oraz Chernogu-
bow (zob. m.in. Deren-Wagemann i in., 2010; Enerson, 2010; Parapia, Jackson, 2008).
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Tabela 1. Cechy rzadkich choréb

Cechy rzadkich choréb

Czesto s przewlekte, postepujace i zwyrodnieniowe.

Czesto zagrazaja zyciu.

Wiaza sie z wysokim poziomem boélu i cierpieniem.

Obnizaja jako$¢ zycia, powoduja miedzy innymi utrate samodzielno$ci i zwiekszona
zalezno$¢ od innych.

Czesto$¢ wystepowania waha sie miedzy 1:6000 a 1:8000.

Czesto dotykaja dzieci.

W wiekszo$ci maja podtoze genetyczne.

Zwykle nie ma na nie skutecznego lekarstwa.

Wiedza naukowa na temat choroby jest niewielka lub nie ma jej wcale.

Prawidlowa diagnoza jest op6zniona ze wzgledu na brak informacji na temat choroby.
Opieka zdrowotna jest utrudniona i nieodpowiednia ze wzgledu na brak informacji na
temat choroby.

Zrédto: opracowanie whasne na podstawie <http://www.eurordis.org/content/what-rare-disease>.

Epidemiologia EDS

Zespot jest zaburzeniem rejestrowanym stosunkowo rzadko. Laczna cze-
stotliwo$¢ wystepowania wszystkich rodzajow EDS szacowana jest na od 1 na
20 000 do 1 na 100 000 urodzen (Deren-Wagemann i in., 2010). Analizujgc
literature przedmiotu, mozna takze znaleZ¢ informacje o zdecydowanie czest-
szym wystepowaniu zespotu - 1 na 5000 urodzen (m.in. Badauy i in., 2007)
oraz 1 na 10 000 (m.in. Germain, 2007). Zatem zgodnie ze wskazaniami
EURODIS (European Organisation for Rare Diseases; Europejska Organizacja do
spraw Choréb Rzadkich) zespét Ehlersa-Danlosa mozna uznaé za rzadki, gdyz
dotyczy mniej niz 1 osoby na 2000 obywateli (zob. tabela 1).

Okoto 90% wszystkich przypadkéw EDS nalezy do EDS typu klasycznego,
naczyniowego oraz z nadmierna ruchomoscia stawéw (De Paepe, Malfait,
2004). Czestos¢ wystepowania EDS nie ma zwigzku z rasg oraz pochodze-
niem etnicznym (Germain, 2007). Istniejg 3 sposoby, na jakie rézne typy EDS
moga by¢ dziedziczone: autosomalnie dominujacy, autosomalnie recesywny
i wystepujace bardzo rzadko dziedziczenie sprzezone z chromosomem X
(wEDS V).

Obraz kliniczny EDS

W 1998 roku Beighton opublikowat prostsza klasyfikacje gtéwnych podty-
pow zespotu Ehlersa-Danlosa, wedtug nozologii przyjetej podczas konferencji
w Villefranche. Klasyfikacja ta - oparta na podstawowych objawach Kklinicz-
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nych, zmianach biochemicznych w strukturze kolagenu oraz trybie dziedzicze-
nia - zastgpita starsza, opisujacg ponad 10 rodzajéw EDS (Parapia, Jackson,
2008). Obecnie wyrdznia sie 6 gtownych typéw EDS (zob. tabela 2).

Tabela 2. Gtéwne typy zespotu Ehlersa-Danlosa

Zespo6t Ehlersa-Danlosa

Rodzaj Poprzedni typ

Typ klasyczny

(Classical type)

Typ z nadmierna ruchomoscia stawéw
(Hypermobility type)

Typ naczyniowy

(Vascular type)

[ill

II

v

Typ kifoskoliotyczny

(Kyphoscoliotic type) vi

Typ z wiotko$cig stawoéw
(Kyphoscoliotic type)

Typ skérny#
(Dermatosparaxis type)

VII

VIIC

Zrédto: opracowanie wtasne.

W Klasyfikacji nie ujeto tych rodzajoéw EDS, ktore wystepuja sporadycznie -
na przyktad EDS VIII, ktéry jest podobny do klasycznego typu i wigze sie
ze wspoétwystepowaniem choréb przyzebia oraz wczesng utrata zebéw (zob.
Karrer i in., 2000), czy EDS V, ktérego wystepowanie stwierdzono tylko w jed-
nej rodzinie (Badauy i in., 2007). Inne typy zostaly przekwalifikowane lub usu-
niete - na przyktad EDS XI oraz typ IX EDS, ktéry zostat sklasyfikowany jako
alleliczna posta¢ choroby Menkesas, tak zwany zesp6t rogu potylicznego (occi-
pital horn syndrome).

Kazdy z typéw EDS ma specyficzne cechy fenotypowe (zob. tabela 3), rézni
sie przebiegiem, zakresem zmian oraz rokowaniem.

4 W literaturze mozna spotka¢ inne okreslenie tego rodzaju EDS - typ ze zmniejszong ela-
stycznoscig skory (zob. Zimmermann-Gorska, 2007).

5 Choroba Menkesa (Menkes disease, Menkes syndrome, Kinky Hair Disease) jest rzadka choro-
ba dziedziczong jako cecha recesywna zwigzana z chromosomem X. Polega na braku mozliwo$ci
metabolizowania miedzi z pozywienia. Do gtéwnych objawéw klinicznych naleza: nieprawidto-
wosci w wygladzie i jako$ci owtosienia (poskrecane, famliwe i rzadkie wlosy, brwi oraz rzesy),
nieprawidtowos$ci w wygladzie twarzy (obwiste policzki, wklesty grzbiet nosowy) oraz nieprawi-
dtowosci tkanki tacznej i wady naczyniowe (wiotka i zbyt obszerna skora, hipermobilnos¢ sta-
wow, przepuklina pachwinowa i pepkowa, ztamania i deformacje koéci, osteoporoza, tetniaki
i pekniecia tetnic). Chorobie Menkesa towarzyszy op6znienie rozwoju intelektualnego i padaczka
(zob. Chang, 2010).
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Tabela 3. Charakterystyka typ6ow zespotu Ehlersa-Danlosa z uwzglednieniem biochemiczne-
go podtoza wady, cech klinicznych oraz sposobu dziedziczenia (pogrubiono cechy wtasciwe

dla poszczegélnych typéw EDS)

Typ

Podtoze wady

Bialtko Gen

Gléwne cechy
kliniczne

Sposéb
dziedziczenia

Klasyczny
(Classical type)

Nieprawidtowosci
kolagenu typu V i
I

COL5A1
COL5A2

Elastyczna, gtadka
i aksamitna skora,
blizny zanikowe,
tatwe powstawa-
nie siniakéw,
hipotonia mie$ni,
ruchomos¢ sta-
wow, przewlekte
béle stawow

Autosomalnie
dominujgco

Z nadmierng
ruchomoscia
stawow
(Hypermobility
type)

Tenascyna-X COL3A1

Skéra aksamitna i
elastyczna, nad-
mierna ruchomos¢
stawOw, nawraca-
jace zwichniecia
stawow, przewle-
kte bole stawow

Autosomalnie
dominujaco

Naczyniowy
(Vascular type)

Nieprawidtowosci

kolagenu typu III COL3AI

Przejrzysta i cien-
ka skora, tatwo
powstajace siniaki,
ruchomos$¢ wy-
tacznie matych
stawoéw, krucho$¢
naczyn krwionos-
nych, pekniecie
macicy, jelit, cha-
rakterystyczny
wyglad twarzy,
wczesny poczatek
zylakow

Autosomalnie
dominujgco

Kifoskoliotyczny
(Kyphoscoliotic

type)

Niedob6r enzymu
hydrolazy lizylo-
wej

PLOD1

Latwe powstawa-
nie siniakéw,
wiotko$¢ miesni,
progresywna sko-
lioza obecna

od urodzenia,
nadmierna rucho-
mos$¢ stawow,
kruchos¢ tkanek,
kruchos$¢ twar-
dowki, pekniecie
gatki ocznej

Autosomalnie
recesywnie

Z wiotko$cia
stawéw
(Arthrochalasia

type)

COL1A1
COL1A2

Niedobor kolage-
nu typu |

Elastyczno$¢ sko-
ry, tatwe powsta-
wanie siniakéw,

nadmierna rucho-

Autosomalnie
dominujgco
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Typ Podtoze wady Gtowne cechy Sposo6b
Biatko Gen kliniczne dziedziczenia
mos$¢ stawow,
powtarzajgce sie
zwichniecia i dys-
lokacje stawow,
wrodzone zwich-
niecie stawu bio-
drowego,
obnizone napiecie
mie$niowe
Elastyczna i krucha
skéra, fatwe po-
wstawanie sinia-

Skérn, Niedob6r enzymu kéw .
y y ADAMTS ’ . Autosomalnie
(Dermato- n-propeptydazy przepuklina pa- .
. ; 2 h . recesywnie
sparaxis type) w kolagenie typu | chwinowa i pep-

kowa, przed-
wczesne pekniecie
bton ptodowych

Zrédto: opracowanie wtasne na podstawie De Paepe, Malfait, 2004; Deren-Wagemann, Kuliszkie-
wicz-Janus, Schiller, 2010; Germain, 2007; Parapia, Jackson, 2008; Wenstrup, De Paepe, 2010; Levy,
2010.

Typ klasyczny ESD (Classical type)

W wiekszosci przypadkéw ten typ EDS dziedziczony jest autosomalnie
dominujgco. Szacuje sie, ze okoto 50% chorych odziedziczyto mutacje wywotu-
jaca chorobe od rodzicéw, a drugie 50% ma mutacje de novo (Wenstrup, De
Paepe, 2010).

Do gtéwnych kryteriéw Kklinicznych nalezy delikatna, miekka i rozciggliwa
skdra ze zwiekszona sktonnoscig do powstawania siniakéw. U okoto 1/3 o0séb
z klasycznym typem EDS wyczuwalne sg w tkance podskérnej nég i ramion
mate, swobodnie ruchome, twarde guzki podobne do torbieli. W punktach
nacisku - na kolanach, tokciach i brodzie - powstaja przebarwienia. Gojenie
ran jest opdznione, powstaja blizny zanikowe o cienkiej, bibutowatej po-
wierzchni (Wenstrup, De Paepe, 2010). U os6b z klasycznym typem EDS nad-
mierna ruchomo$¢ stawéw (zob. fot. 1-6) oraz obniZone napiecie mie$niowe
moga by¢ przyczyna opdznionego rozwoju ruchowego oraz czestych zwichnieé
i podwichnie¢ zaréwno stawéw obwodowych - barkowych, kolanowych
i skroniowo-zuchwowych - jak i kregostupa. Objawy te pojawiaja sie juz
u noworodkéw i sg zrodtem przewlektych béléw miesniowo-stawowych. Cze-
sto w typie klasycznym EDS jednocze$nie wystepuje skolioza i ptaskostopie
oraz wrodzona stopa konsko-szpotawa. W konczynach dolnych wcze$nie two-
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rzg sie zylaki (Deren-Wagemann, Kuliszkiewicz-Janus, Schiller, 2010; Wen-
strup, De Paepe, 2010; Zimmermann-Gdrska, 2007).

Rozciggliwos¢ i krucho$¢ tkanek dotycza takze innych organéw. U oséb
z opisywanym typem rzadko stwierdza sie strukturalne wady serca, natomiast
odnotowuje sie zmiany w obrebie zastawek serca - wypadanie ptatkow za-
stawki dwudzielnej lub niedomykalno$¢ zastawki tréjdzielnej, a takze posze-
rzenie pnia aorty. Ponadto stwierdza sie przepukline pachwinowg i pepkowsa,
wypadanie odbytu w dziecinstwie, przepukline rozworu przetykowego oraz
wypadanie szyjki macicy (Wenstrup, De Paepe, 2010; Zimmermann-Gorska,
2007).

Czesciej niz u wiekszosci ciezarnych, u kobiet z EDS dochodzi do porodu
w wyniku przedwczesnego pekniecia bton ptodowych, a u dzieci tych kobiet
juz w okresie noworodkowym stwierdza sie zwiekszong ruchomos¢ stawow
(De Paepe, Malfait, 2004; Nuytinck i in., 2000).

Fot. 1. Nadmierna ruchomos¢ palcéow w EDS  Fot. 2. Nadmierna ruchomos¢ palcéw w EDS

Fot. 3. Nadmierna ruchomo$¢ palcow i stawu Fot. 4. Nadmierna ruchomo$¢ palcéw i stawu
nadgarstkowego w EDS nadgarstkowego w EDS
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Fot. 5. Nadmierna ruchomos$¢ w stawie Fot. 6. Nadmierna ruchomos$¢ w stawie
tokciowym (przeprost) tokciowym (przeprost)

Typ z nadmierng ruchomosécia stawow
(Hypermobility type)

Jest to najczesSciej wystepujacy typ EDS, dziedziczony w sposéb autosomal-
ny dominujacy. Gtéwny objaw Kliniczny dotyczy zwiekszonej ruchomosci sta-
wow. Czesto powtarzajace sie samoistne lub w wyniku minimalnego urazu
zwichniecia oraz skrecenia moga by¢ bardzo bolesne i wymagaé zabiegéw
operacyjnych. Wczesniej niz w ogoéle populacji pojawia sie choroba zwyrod-
nieniowa stawéw (Zimmermann-Gorska, 2007). Powaznym powiklaniem jest
przewlekty bél, ktory obcigza fizycznie i psychicznie. W typie EDS z nadmierna
ruchomosciag stawéw chronicznemu bélowi zwyrodnieniowemu towarzysza co
najmniej dwa inne zespoty bélowe. Pierwszy z nich dotyczy b6lu mie$niowo-
-powieziowego, ktdéry jest opisywany przez chorych jako pulsowanie lub
sztywno$¢ miedzy stawami i w obrebie stawu. Drugi to bél neuropatyczny
odczuwany jako pieczenie, strzelanie, dretwienie oraz mrowienie w okolicy
jednego lub kilku stawéw. U os6b z typem nadmiernej ruchomosci stawow
czesto diagnozuje sie zespdt przewlektego zmeczenia, zaburzenia snu oraz
depresje (Levy, 2010, por. Prokop, Adamczyk, Krajnik, 2010). Od okoto 30 do
50% oso6b z EDS sygnalizuje nietypowe béle w Kklatce piersiowej, kotatanie
serca w spoczynku lub podczas wysitku.

Objawy dotyczace skory sa stabiej uzewnetrzniane niz w postaci klasycznej
EDS. Do$¢ powszechne sa siniaki powstajace czesto bez wyraznej przyczyny
oraz krwawienia przebiegajace podobnie jak w chorobie von Willebranda¢, z ta

6 Choroba von Willebranda (von Willebrand disease - vWD) jest najcze$ciej wystepujaca
wrodzona skaza krwotoczna. Dotyczy 0,6-1,3% ogdtu populacji. Gtéwna manifestacja kliniczng sa
krwawienia skérno-§luzéwkowe, miedzy innymi krwawienia z nosa, obfite i przedtuzajgce sie
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réznicy, ze czynniki krzepniecia krwi niemal zawsze sa w normie (Levy, 2010;
por. De Paepe, Malfait, 2004; Parapia, Jackson, 2008). Na brzegach piet lub
w okolicy nadgarstkéw moga pojawia¢ sie grudki pirogeniczne, czyli liczne,
mate, spoiste przepukliny ttuszczowe o cielistym lub z6ttym zabarwieniu. Wy-
stepowanie guzkéw jest dosS¢ czeste, jednak zwykle nie sg one bolesne (Levy,
2010).

Typ naczyniowy EDS (Vascular type)

Typ ten dziedziczony jest w spos6b autosomalny dominujacy. Czestos¢ wy-
stepowania, podobnie jak pozostatych rodzajow EDS, nie jest znana. Szacuje sie
jednak, Ze stanowi okoto 5 do 10% wszystkich przypadkéw. Diagnoza typu
naczyniowego czesto stawiana jest po wystapieniu skomplikowanych powi-
ktan zdrowotnych lub w wyniku badan po$miertnych (Germain, 2007; Pepin
i in., 2000). Diagnoza réznicowa EDS typu naczyniowego prowadzona w dzie-
cinstwie obejmuje zazwyczaj zaburzenia krzepniecia oraz zespét Silvermana?,
natomiast w wieku dorostym dotyczy réznych typéw EDS oraz zespotu Marfa-
na8 i Loeysa-Dietza® (Germain, 2007).

krwawienia miesieczne, krwawienia z dzigset i przewodu pokarmowego, krwotoki poporodowe
oraz krwawienia pooperacyjne (zob. Sokotowska, 2010).

7 Zesp6t Silvermana stanowi jednostke chorobowg umieszczong w Miedzynarodowej Klasy-
fikacji Choréb (ICD-10) pod numerami T71-T74 (Puzynski, Wciérka, 2000). Obrazenia w zespole
Silvermana powstajag w wyniku zaniedbania lub §wiadomego stosowania przemocy fizycznej -
bicia, szarpania, krepowania, duszenia. Najczestszymi objawami sg oparzenia, siniaki, rany oraz
ztamania znajdujace sie w réznych fazach gojenia, urazy glowy i narzadéw jamy brzusznej. Po-
krzywdzeni, oprdcz trwatych uszkodzen ciata oraz opéznionego rozwoju fizycznego i intelektual-
nego, wykazujg zaburzenia emocjonalne. Zespoét jest czestg przyczyna $mierci niemowlgt i matych
dzieci. Nazewnictwo zespotu Silvermana zmieniato sie wielokrotnie. W literaturze przedmiotu
mozna odnalez¢ nastepujace okres$lenia: zespo6t dziecka maltretowanego, zesp6t dziecka bitego,
zespot Caffeya, zesp6t Tardieu oraz termin uzywany w ostatnim 10-leciu - urazy nieprzypadkowe
(Kempe i in., 2005; Marcinski, 2005).

8 Zesp6t Marfana (Marfan syndrome, MFS) jest wrodzonym zaburzeniem tkanki facznej, dzie-
dziczonym w sposéb autosomalnie dominujacy. Czesto$¢ wystepowania zespotu ocenia sie na
okoto 2-3 na 10 000 oséb. Manifestacja objawéw dotyczy przede wszystkim uktadu sercowo-
-naczyniowego (wypadanie platka zastawki dwudzielnej, poszerzenie i/lub rozwarstwienie aorty
wstepujacej oraz brzusznej), uktadu kostno-stawowego (nieproporcjonalna w stosunku do tuto-
wia dlugos¢ konczyn, wysoki wzrost, wydtuzona twarz, deformacja klatki piersiowej - klatka
piersiowa kurza lub lejkowata, gotyckie podniebienie) oraz narzadu wzroku (zwichniecie so-
czewki oka, krotkowzrocznos$¢, zwiekszone ryzyko odwarstwienia siatkowki, jaskra, za¢ma).
Cechy fenotypowe zespotu Marfana tworza szerokie spektrum - od izolowanych, po wieloaspek-
towe i szybko postepujace zmiany w wielu narzadach (Judge, Dietz, 2005; Loeys, Dietz, 2010).
Cechy wspolne zespotu Marfana i Ehlersa-Danlosa to miedzy innymi nadmierna ruchomo$¢ sta-
wow, arachnodaktylia (pajgkowate palce), skolioza, rozwarstwienie aorty oraz elastycznos¢
skory i tendencja do powstawania siniakow.

9 W zespole Loeysa-Dietza (Loeys-Dietz syndrome, LDS) wyré6znia sie 4 gtéwne grupy obja-
wow Klinicznych. Pierwsza z nich tworzg objawy ze strony uktadu krazenia (krety przebieg tet-
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Diagnoza Kkliniczna typu naczyniowego EDS opiera sie na czterech kryte-
riach: 1) cechach dymorficznych twarzy, 2) symptomach skérnych, 3) wybro-
czynach i krwiakach oraz 4) problemach ze strony uktadu pokarmowego, na-
czyniowych i potozniczych (Pepin i in., 2000). Wiekszos$¢ chorych z EDS typu
naczyniowego ma charakterystyczne rysy twarzy. Oczy s3 wytupiaste ze
wzgledu na brak podskdrnej tkanki ttuszczowej, a kosci policzkowe wydatne.
Broda jest mata, nos ptaski i cienki. Podobnie usta - s3 mate i waskie (De Pae-
pe, Malfait, 2004; Parapia, Jackson, 2008). Skora jest wyjatkowo cienka i p6t-
przezroczysta, z widoczng siatkg naczyn krwionos$nych i zyl, zwtaszcza w ob-
rebie klatki piersiowej, ramion, brzucha i dolnej czesci plecéw. Wykazuje ten-
dencje do tatwego powstawania wybroczyn i siniakéw, jednak nie ma cech
hiperelastycznosci (w przeciwienstwie do klasycznego typu EDS czy tez typu
z nadmierng ruchomoscig stawéw). Cienkos¢ skéry oraz brak podskdrnej
tkanki ttuszczowej powoduje akrogerie - przedwczesne starzenie sie skéry na
dtoniach i stopach. Innym skérnym symptomem w tym typie EDS jest objaw
Raynaudal® (De Paepe, Malfait, 2004; Germain, 2007).

Problemy naczyniowe dotyczg zaréwno duzych, jak i matych tetnic, zyt
oraz naczyn wlosowatych. Pekniecia tetnic biodrowych, tetnicy $ledzionowej,
tetnic watrobowych i nerkowych sa odpowiedzialne za wiekszo$¢ zgonow
pacjentéw z naczyniowym typem EDS. Czesto powstaja tetniaki w obrebie aor-
ty brzusznej i tetnic mézgowych. Krucho$¢ $cian tetnic znacznie utrudnia in-
terwencje chirurgiczne. Ryzyko perforacji $cian jelita grubego (esicy) jest zde-
cydowanie wieksze niz perforacji jelita cienkiego i Zotadka (Pepin i in., 2000).
W literaturze opisywane s3 takze nagte pekniecia $ledziony oraz watroby

nic, rozszerzenie lub rozwarstwienie aorty, tetniak tetnic). Druga grupa objawdw zwigzana jest
z uktadem kostno-stawowym (klatka piersiowa kurza lub lejkowata, skolioza, arachnodaktylia,
wiotko$¢ stawow). Trzecia grupa symptoméw dotyczy zmian skéry, ktdra jest blada, przezroczy-
sta, z tendencja do powstawania siniakow i blizn. Ostatni zbiér objawoéw klinicznych dotyczy
twarzoczaszki - najcze$ciej obserwowane zmiany to dwudzielno$¢ jezyka, rozszczep podniebie-
nia oraz zwiekszona odlegto$¢ miedzy oczodotami (hiperteloryzm). Wyrdznia sie LDS I oraz LDS
I1. U okoto 75% os6b z typem LDS I dominuja objawy zwiazane z twarzoczaszka, natomiast okoto
25% chorych ma LDS typu Il z przewaga objawdw skoérnych (Loeys, Dietz, 2010). LDS zostat
zidentyfikowany i nazwany w roku 2005. Ze wzgledu na podobienistwo zespotu Loyesa-Dietza do
zespotu Marfana bywa on, podobnie jak zesp6t Ehlersa-Danlosa, nazywany marfanopodobnym.
Sadzi sie, ze u znacznej czesci chorych z zespotem Loeysa-Dietza zostata postawiona niewtasciwa
diagnoza zespotu Marfana.

10 Pierwotny objaw Raynauda wywotany jest napadowym skurczem naczyn w zwiazku
z dziataniem czynnikéw fizycznych, to jest niska temperatura, lub czynnikéw emocjonalnych.
Charakteryzuje sie tréjfazowa zmiang zabarwienia skéry palcéw rak, rzadziej stép, nosa, matzo-
win usznych i jezyka. Poczatkowo stwierdza sie biatawe zabarwienie skoéry z towarzyszacymi
dolegliwos$ciami bélowymi, nastepnie miejscowa sinice i w koficu rumienienie zwigzane z przy-
wréceniem prawidtowego krazenia w naczyniach. Wtérny objaw Raynauda najczesciej towarzy-
szy chorobom tkanki tgcznej i czesto jest symptomem poprzedzajacym peilnoobjawowy obraz
Kkliniczny takich choréb, jak twardzina uktadowa, toczen uktadowy oraz zapalenie skérno-mies-
niowe (Kaminska-Winciorek, Brzezinska-Wcisto, 2004).
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(Harris i in., 1985, za: Germain, 2007). Udokumentowanym, typowym powi-
ktaniem jest rozwarstwienie tetnicy kregowej, a takze tetnic szyjnych w czesci
wewnatrz- i zewnatrzczaszkowej oraz przetoka szyjno-jamista powodowana
obnizong zawartoScig kolagenu III w $cianie naczyn (Germain, 2007).

Sposréd wszystkich rodzajow EDS typ naczyniowy ma najgorsze rokowa-
nia z powodu ryzyka potencjalnie $miertelnych powiktan ze strony uktadu
naczyniowego i pokarmowego (De Paepe, Malfait, 2004). W grupie 220 oséb
z EDS typu naczyniowego stwierdzono, ze powiktania pojawity sie u 25% ba-
danych w drugiej dekadzie zycia i u 80% w wieku 40 lat. Mediana przezycia dla
catej grupy wynosita 48 lat. Najczestszg przyczyng zgonoéw byto pekniecie tet-
nicy lub narzadéw oraz pekniecie jelita i posocznica (Pepin i in., 2000). U ko-
biet z EDS typu IV wystepuje 50-procentowe ryzyko urodzenia chorego dziec-
ka oraz zwiekszone ryzyko powiktan cigzy (szczegdélnie w okresie ostatniego
trymestru). Cigza zwieksza prawdopodobienstwo pekniecia Scian macicy lub
zerwania naczyn krwionos$nych. Ponadto u oséb z typem naczyniowym
stwierdza sie w niemowlectwie dysplazje bioder oraz przepukline pachwino-
wa. Nadmierna ruchomo$¢ stawéw dotyczy wylacznie stawoéw palcéw rak, co
odrdznia ten typ EDS od typu klasycznego czy tez postaci z nadmierna rucho-
mosScig stawéw. Dodatkowo chorzy zmagajg sie z zZylakami, problemem krwa-
wienia dzigset po ekstrakcji, a nawet tylko szczotkowaniu zeb6éw (De Paepe,
Malfait, 2004; Germain, 2007; Loeys, Dietz, 2010).

Typ kifoskoliotyczny (Kyphoscoliotic type)

Ten rodzaj EDS dziedziczony jest w sposéb autosomalny recesywny. W ob-
razie klinicznym pojawiajg sie liczne dysfunkcje uktadu kostno-stawowego
i mieSniowego. Nalezy do nich miedzy innymi kifoskolioza (tylno-boczne
skrzywienie kregostupa), ktéra wykazuje progresje i moze prowadzi¢ do nie-
wydolnosci oddechowej oraz niewydolno$ci serca (Zimmermann-Goérska,
2007). Zaraz po urodzeniu rozpoznawane jest obniZzone napiecie miesniowe
oraz nadmierna ruchomo$¢ matych i duzych stawoéw, co prowadzi do powta-
rzajacych sie zwichnie¢ stawéw. Rozwo6j motoryczny jest opdzniony. Osoby
z kifoskoliotycznym typem EDS czesto maja marfanoidalng budowe ciata (De
Paepe, Malfait, 2004). Skéra jest cienka i rozciagliwa, z dobrze widocznymi
zytami. Wykazuje tendencje do powstawania siniakéw oraz blizn zanikowych.
Istnieje ryzyko poszerzenia i rozwarstwienia aorty oraz pekniecia tetnic.
W obrebie gatek ocznych stwierdza sie zmniejszong wielko$¢ rogéwki, odwar-
stwienie siatkdwki, a takze krwawienie i pekniecie gatki ocznej. Powszechna
jest krotkowzroczno$¢ (Giuntai in., 2008; Loeys, Dietz, 2010).
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Na podstawie badan klinicznych, radiologicznych, biochemicznych oraz
genetycznych prowadzonych wsrdd 6 pacjentéw z 2 spokrewnionych rodzin
stwierdzono, iZ w typie kifoskoliotycznym mozna wyrdzni¢ nowg, nierozpo-
znang dotad forme EDS - Spondylocheiro Dysplastic EDS (SCD-EDS). W podty-
pie, oprocz wspoélnych cech dla EDS, wystepuja ogélne dysplazje szkieletowe
zwigzane gléwnie z kregostupem oraz nieprawidlowosci w budowie rak.
SCD-EDS Kklinicznie charakteryzuje sie miedzy innymi wytupiastymi oczami
z niebieskawym odcieniem twardowki, zahamowaniem wzrostu po urodzeniu,
hiperelastyczng, aksamitng i cienka skora z dobrze widocznym wzorem zyt
oraz tatwoscig powstawania siniakéw. Nadmierna ruchomos$¢ stawoéw z ten-
dencja do przykurczéw dotyczy wytacznie matych stawéw. Nasady koSci tokci,
kolan i stawow miedzypaliczkowych sg rozszerzone. Osoby z SCD-EDS majg
pomarszczone dionie oraz smukle, zwezajace sie palce. W badanej grupie
stwierdzono wystepowanie w szkielecie osiowym (czaszka, kregostup i klatka
piersiowa) osteopeniil! (Giunta i in., 2008).

Typ z wiotkosScia stawow (Arthrochalasia type)

EDS tego rodzaju jest przekazywany jako cecha autosomalna dominujaca.
Czesto$¢ wystepowania jest bardzo niska. Typ cechuje sie obnizonym napie-
ciem mie$sniowym oraz znaczng, uogélniong, nadmierna ruchomoscia stawéw,
ktére czesto ulegaja zwichnieciom. Charakterystyczne jest wrodzone dwu-
stronne zwichniecie stawu biodrowego, podobnie jak niski wzrost i okragte
rysy twarzy. U niektoérych oséb obserwuje sie niebieskie zabarwienie twardoé-
wek (Wenstrup, De Paepe, 2010). Inne objawy to umiarkowanie rozciggliwa
skéra, blizny zanikowe oraz tatwe powstawanie krwawych wylew6w o réznym
nasileniu (De Paepe, Malfait, 2004).

Typ skorny (Dermatosparaxis type)

Typ skérny wystepuje niezwykle rzadko, jest przekazywany w sposéb au-
tosomalny recesywny. U chorych obserwuje sie utrate elastycznosci skéry oraz
sktonnos$¢ do powstawania krwawych wylewoéw (Zimmermann-Goérska, 2007).
Nie wystepuje natomiast zaburzenie gojenia sie ran. Pojawiajg sie powiktania
ginekologiczne zwigzane z przedwczesnym peknieciem bton ptodowych (De
Paepe, Malfait, 2004) oraz problemy stomatologiczne wynikajace miedzy in-
nymi z zapalenia przyzebia (Badauy i in., 2007). Inne cechy tego typu EDS to

11 Osteopenia stanowi przedkliniczny okres osteoporozy, oznacza obnizenie masy kostne;j.
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przepuklina pepkowa, niskorosto$¢ oraz charakterystyczny wyglad twarzy ze
zmarszczka nakatng, sko$nymi szparami powiekowymi (podobnie jak w ze-
spole Downa), obrzekiem powiek oraz niebieskim zabarwieniem twardoéwek
(De Paepe, Malfait, 2004).

Diagnoza i leczenie w EDS

Zespo6t Ehlersa-Danlosa stwierdza sie na podstawie analiz morfologicz-
nych, biochemicznych i molekularnych. Szczegbétowe testy diagnostyczne po-
twierdzajace EDS i ustalajace jego rodzaj sg dostepne tylko dla tych typéw EDS,
w ktérych znany jest defekt biochemiczny. Dopetniajagcym elementem badan
klinicznych jest wywiad medyczny uwzgledniajacy historie rodzinna.

Nie istnieje zadna forma leczenia EDS, procz leczenia objawowego. Ponie-
waz EDS jest chorobg, ktéra daje objawy ze strony réznych uktadéw, konieczna
jest kompleksowa opieka lekarzy wielu specjalizacji. Pacjentom zaleca sie kon-
trole kardiologiczg, systematyczne badania echokardiograficzne oraz rutyno-
we badania ci$nienia. Winni oni pozostawac¢ pod nadzorem okulisty, chirurga,
ortopedy, reumatologa oraz poradni leczenia bdlu przewlektego. Osoby z ze-
spotem Ehlersa-Danlosa do$wiadczajg przewlekiego boélu konczyn dolnych,
kostek, stop, dtoni, kregostupa oraz bioder. Bél towarzyszy chorym czesto
przez wieksza cze$¢ ich zycia, istotnie wplywajac na codzienne funkcjonowa-
nie (Prokop i in., 2010). Eliminowanie cierpienia jest kluczowym zadaniem,
jakie nalezy podja¢, aby poprawi¢ jakos¢ zycia osob z EDS.

Szczegblne postepowanie stosuje sie wobec 0sdb z utrudnionym gojeniem
ran. Zaleca sie zamykanie ran bez napinania tkanek, stosowanie gtebokich
szwOw oraz pozostawianie szwOw na okres dwa razy dtuzszy niz w zwyktym
postepowaniu leczniczym. Chorym zaleca sie przyjmowanie kwasu askorbi-
nowego (witamina C) w zwiekszonych dawkach, co moze zmniejsza¢ powsta-
wanie siniakdw, oraz zazywanie preparatéw z witaming D i wapniem w celu
zapobieganiu wtérnym powiktaniom (Wenstrup, De Paepe, 2010; Zimmer-
mann-Gorska, 2007). Przyjmowanie glukozaminy i chondroityny moze poméc
w zapobieganiu lub leczeniu choroby zwyrodnieniowej stawéw, jednak wptyw
tych preparatéw na osoby z EDS nie zostat szczegétowo zbadany (Levy, 2010).
Ze wzgledu na zwiekszong krucho$¢ naczyn (zwtaszcza w EDS typu naczynio-
wego) zaleca sie unikanie inwazyjnych badan diagnostycznych, takich jak na
przyktad cewnikowanie czy arteriografia (De Paepe, Malfait, 2004). W niekté-
rych przypadkach nalezy takze rozwazy¢ stosowanie aparatow ortodontycz-
nych (Badauy i in., 2007).
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Osobom z zespotem Ehlersa-Danlosa zaleca sie prowadzenie trybu zycia,
ktéry bedzie chronit stawy przed dodatkowym przecigzeniem. Konieczne jest
ograniczenie aktywnoSci fizycznej i zrezygnowanie na przyktad z ¢wiczen izo-
metrycznych oraz uprawiania sportéw kontaktowych. Nalezy unikaé posliz-
géw, upadkdéw i chodzenia po schodach oraz deformowania stawéw. Pomocne
moga by¢ ortopedyczne ortezy, stabilizatory stawdéw, chodziki i wozki inwa-
lidzkie. Niemowleta i mate dzieci z EDS powinny nosi¢ ochraniacze na stawy.
Dla wzmacniania niektdérych partii mieSniowych przydatna moze by¢ fizjotera-
pia. Ponadto nalezy unikaé stonica, gdyz jego dziatanie znacznie przyspiesza
procesy starzenia sie skory (De Paepe, Malfait, 2004; Wenstrup, De Paepe,
2010).

Rodzina z dzieckiem z EDS

Choroba przewlekta, niepelnosprawno$¢ pojawiaja sie jak nieproszony
gos¢. Nagle i nieoczekiwanie. Zaskakuja. Rozsiadajg sie w salonie i powodujg,
ze cho¢ chcialoby sie je zignorowaé, jest to niemozliwe. Nie dajg czasu na
oswojenie strachu i pokonanie leku. Nie pytajg o site i energie. Nie s3g zaintere-
sowane planami, marzeniami i aspiracjami. Powodujg, ze cate zycie chorego
i wszystkich cztonkéw rodziny zostaje poddane ich rytmowi. Czy nalezy z nimi
walczy¢ czy raczej oswoié? Moze lepiej wierzy¢, ze wobec rodzicielskiej mitosci
stracg moc.

Podstawg umozliwiajaca postawienie trafnej i rzetelnej diagnozy jest mie-
dzy innymi wnikliwa, wieloaspektowa obserwacja dziecka. Dokonujg jej na co
dzien rodzice. Trudno to wyttumaczy¢, ale matki, w jakis$ irracjonalny sposéb,
s3 wrazliwe na najsubtelniejsze niepokojace sygnaty, jakie wysyta dziecko.
Niestety, powszechne jest ignorowanie tych spostrzezen, niedocenianie i po-
mniejszanie ich warto$ci. Zwykle, kiedy rodzice dzielg sie z lekarzami swoimi
obawami, sg zbywani, traktowani jak przewrazliwieni i nadopiekunczy.

Podobnego sposobu postepowania doswiadczyli rodzice dziewczynki
z EDS typu Ill. Przedstawiony ponizej opis stanowi, ze wzgledu na charakter
artykutu i ksigzki, skrécony i znacznie uproszczony zapis trudnosci, watpliwo-
$ci, obaw i barier, z jakim kazdego dnia zmagaja sie rodzice wychowujgcy
dziecko z niepetnosprawno$cia. Relacja oparta jest na pogtebionym wywiadzie
przeprowadzonym z rodzicami 7-letniej N. Za ich zyczliwo$¢, cierpliwos¢
i dobrag wole autorki artykutu serdecznie dziekuja.

Cigza przebiegata prawidtowo do okoto 6. miesigca, kiedy to w badaniu
USG stwierdzono obecno$¢ zbyt matej ilosci wéd ptodowych (tak zwane ma-
towodzie). Poniewaz ilo$¢ wod ptodowych miescita sie w dolnej granicy nor-
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my, zalecono zwolnienie tempa zycia, przerwanie pracy i odpoczynek. Po okoto
miesigcu ilo$¢ wod ptodowych wrécita do normy. W trakcie kolejnego badania
odkryto niewielky dysproporcje pomiedzy dtugoscig kosci udowych a wielko-
$cig czaszki oraz miednicowe potozenie ptodu. Cigza zakoniczyta sie o czasie,
w 39. tygodniu cigzy, przez cesarskie ciecie. Noworodek ptci Zenskiej, o wadze
2940 gramow, dtugosci 57 centymetréw otrzymat 9 punktow w skali Apgar na
10 mozliwych. Punkt odjeto za zabarwienie skory.

Juz w 1. dobie Zycia ujawnity sie problemy z karmieniem zwigzane ze ssa-
niem. Przez 3 tygodnie toczyla sie, zakonczona sukcesem, walka o karmienie
naturalne. W efekcie dziecko karmione byto piersig przez 2 lata i 8 miesiecy. Po
opuszczeniu szpitala w 5. dobie zycia rodzicow zaniepokoit wyglad i utoZenie
prawej nogi. Podczas wizyty u ortopedy okazato sie, iz nastgpito podwichniecie
stawu biodrowego znacznego stopnia, co grozito operacja. Po zastosowanym
leczeniu (szerokie pieluszkowanie) i systematycznych, bardzo czestych kon-
trolnych wizytach okazato sie, Ze glowa kosci udowej wrdécita na swoje miejsce.
Fakt ten wzbudzit wielkie zdziwienie lekarza prowadzacego. To byty pierwsze
symptomy ogolnej wiotko$ci mieSniowo-stawowej w zespole Ehlersa-Danlosa.

W okresie niemowlecym pojawity sie ktopoty z odzywianiem - nieche¢ do
jedzenia, utrata wagi, ciggte biegunki. Karmienie dziecka stato sie koszmarem.
Konieczne byto stosowanie przez dwa lata diety skrajnie eliminacyjnej, z wy-
kluczeniem wtasciwie wszystkiego, co zwykle jedza niemowleta. By¢ moze
byty to symptomy zespotu jelita drazliwego, ktéry wspotwystepuje z EDS.

Wszystkie etapy rozwoju ruchowego dziecko osiggato pdzniej. Siadato, ma-
jac 10 miesiecy, stato z pomocg, gdy miato 12 miesiecy, samodzielnie chodzito
w wieku 17 miesiecy. Niestety, mimo iZ opanowato umiejetno$¢ chodzenia,
nigdy samodzielnie nie wstato. Przewracato sie w tyt, tracito réwnowage, jego
chod byt chwiejny, niepewny. Nie potrafito wejs¢ po schodach, kuca¢, skaka¢,
biega¢. Z powodu zaburzen koordynacji ruchowej oraz braku odruchéow
obronnych czesto dochodzito do urazéw, gtéwnie w obrebie twarzy. Ostabione
napiecie wielu grup mie$niowych oraz znaczna nadruchomos$¢ stawéw powo-
dowaty, ze zwykte codzienne czynnosci stawaty sie niemozliwe do wykonania.
Jednak najbardziej niepokojace byty nagte upadki na wznak. Ogélna aktywnos¢
dziecka, gadatliwo$¢ i zywiotowos$¢ przestaniaty obraz choroby. Pomimo iz
dziecko rzadko wstawato (a jesli juz, to na wyprostowanych rekach i nogach,
co byto mozliwe ze wzgledu na proporcje koniczyn), chetnie przemieszczato sie
na czworakach lub ktadac sie na plecach i odpychajac nogami. Mozna przy-
puszczac, iz ten preferowany przez dziewczynke sposob poruszania miat
na celu wzmocnienie mie$ni nég przy jednoczesnym zabezpieczeniu kregostu-
pa i ciata przed upadkami. By¢ moze w intuicyjny sposéb dziecko wykorzysty-
wato te partie miesniowe, ktére byty najsilniejsze i mogty przenosi¢ duze ob-
cigzenia.
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Przez caly okres niemowlecy rodzinie nieustannie towarzyszyl niepokéj
graniczacy z pewnoscia, ze rozwoj dziecka nie przebiega prawidtowo. Poszu-
kiwania wyttumaczenia tego stanu sprowadzaty sie do licznych konsultacji
z lekarzami réznych specjalnosci. Kolejne wizyty potegowaly narastajace po-
czucie bezsilnosci, gniewu i osamotnienia. Sposobem, w jaki lekarze radzili
sobie z watpliwo$ciami rodzicéw, a by¢ moze i wlasng niewiedzg, byto wypi-
sywanie skierowan do nastepnych specjalistéw. Zapewnienia 3 neurologéw,
ktorzy niezaleznie od siebie badali dziecko w ciggu kilku miesiecy, iz nie
stwierdza sie nieprawidtowosci i nalezy tylko aktywizowa¢ dziecko, niewat-
pliwie opdznity i skomplikowaty rehabilitacje. Poszukiwania diagnozy trwaty
az 3 lata. Poradnia genetyczna na podstawie wywiadu i objawoéw klinicznych
wysuneta przypuszczenie, zZe dziecko moze mie¢ EDS typu IIl. To jednak nie
uspokoito rodzicow, gdyz otrzymali tylko lakoniczne informacje o schorzeniu,
bez wskazdwek co do przysztosci dziecka, dalszego postepowania medycznego
i rehabilitacyjnego. Nie zaproponowano spotkania z psychologiem - rozmowy,
w trakcie ktorej uzyskaliby wsparcie, tak bardzo wéwczas potrzebne. Rozpo-
czat sie nowy etap zycia rodzinnego - etap walki o informacje, skuteczng reha-
bilitacje i utrzymanie nadziei. Kazdy najmniejszy sukces urastat do rangi cudu,
a kazda porazka spychata w otchtan rozpaczy. Lekarze i rehabilitanci, do kt6-
rych rodzice zgtaszali sie z diagnoza EDS, w wiekszosci byli bezradni. Nie znali
choroby, nie wiedzieli, jak postepowa¢, nie spotkali pacjentéw w podobnym
stanie i z podobnymi problemami. Ich zalecenia i poglady na terapie byty
sprzeczne. W efekcie narastato poczucie osamotnienia i bezradnos$ci wobec
choroby. Rodzice postawili sobie za cel zrozumie¢ i oswoi¢ EDS, by umieé
pomaoc.

Rehabilitacja ruchowa sprawiata dziecku wiele trudnosci, wymagata duze-
go wysitku. Byty tzy, bunt, krzyki i btagania. Kolejni rehabilitanci, ktérzy nie
potrafili przetamac¢ oporu i zmotywowa¢ dziewczynki do dziatania, rezygnowali
z pracy. Bezradni pytali, jak wyttumaczy¢ 3-letniemu dziecku, Ze ¢wiczenia s3
konieczno$cia, Zze s3 wazne dla kondycji fizycznej i przysztego, niezaleznego
funkcjonowania. Dom zamienit sie w sale gimnastyczng ze sprzetem rehabilita-
cyjnym. Rodzice z koniecznosci, nie z wyboru, stali sie lekarzami, rehabilitantami
i terapeutami wtasnego dziecka. Realizowali wiasny plan wspierania rozwoju,
ktdry oparli na wiedzy z literatury oraz informacjach zdobywanych na portalach
i forach internetowych. W odczuciu rodzicéw nowe role, jakie musieli odgry-
wa¢, wyznaczyto im obojetne na problemy os6b niepetnosprawnych spote-
czenstwo oraz pozornie dziatajacy system opieki zdrowotnej. Rodzice zauwa-
zyli, Ze powszechny jest kult ,matek bohaterek” i ,0jcow tytanéw”, ktorzy za-
stuguja na szacunek i podziw tylko przez chwile, zwykle w $wietle kamer, ale
na co dzien pozostajg osamotnieni. Zmeczenie psychiczne, jakie odczuwata
rodzina, byto réwnie obciazajace, jak fizyczne. Rodzicielska mito$¢ i odpowie-
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dzialno$¢ budowaty przekonanie, Ze nie mozna sie poddaé, zwitaszcza gdy
sprawne intelektualnie dziecko pyta, dlaczego jest chore i co zrobi¢, by to
zmienic.

Trudnym momentem dla rodzicow byto rozpoczecie przez ich cérke eduka-
cji. Okazalo sie, Ze przedszkola integracyjne nie potrafig zaspokoi¢ specjalnych
potrzeb edukacyjnych swoich uczniéw. Niedostosowane architektonicznie bu-
dynki, w ktorych brakuje poreczy, podjazdéw i wind, nie utatwiajg bezpiecznego
poruszania sie. Podobnie nie pomyslano o osobach niepetnosprawnych przy
organizacji parkingdw - w wiekszosci nie majg miejsc zarezerwowanych dla
0s6b niepelnosprawnych - czy adaptacji klas (brak stolikdw z pochytymi blata-
mi, krzeset ulatwiajacych podparcie tokci). Na przedszkolnym placu zabaw
oferuje sie dzieciom bez koniczyn i z obniZonym napieciem mie$niowym opony
do bujania, zamiast hustawek w formie fotelikéw. Wiele mozna tez zarzucié
planowaniu zaje¢ szkolnych. Nauczyciele wspomagajacy uczestnicza tylko
w niektorych zajeciach, brakuje ich na lekcjach wychowania fizycznego i gim-
nastyce korekcyjnej. W zwigzku z tym, w trosce o bezpieczenstwo, rodzice
zmuszeni byli do zwolnienia cérki z tych zaje¢. Mimo $wiadomoSci, jak wazna
jest aktywnos$¢ ruchowa dla rozwoju kazdego dziecka, a w przypadku N. takze
dla jej rehabilitacji, szkota nie przedstawita alternatywnych rozwigzan. Odreb-
ng, nietatwg kwestig pozostaje nastawienie do integracji rodzicow dzieci
zdrowych.

Obecnie rozwoj psychomotoryczny 7-letniego dziecka nadal jest op6Zniony
w stosunku do réwiesnikow i wymaga systematycznej, szeroko zakrojonej
pracy rehabilitacyjnej prowadzonej od 2 lat przez rehabilitantke, ktéra, mimo
iz nie znata jednostki chorobowej, postanowita nie poddawac sie i opracowacé
indywidualny program postepowania rehabilitacyjnego oparty na literaturze
przedmiotu i wtasnych bogatych doswiadczeniach w postepowaniu z osobami
z obniZzonym napieciem mie$sniowym. N. doskonali nabyte umiejetnosci moto-
ryczne, wykonujac ¢wiczenia rownowazne i percepcyjno-motoryczne, rozwijaja-
ce koordynacje, szybkos$¢ i precyzje ruchu. Program rehabilitacji uwzglednia
takze profilaktyke wad postawy oraz ¢wiczenia integracji sensorycznej. Szcze-
gblne miejsce w codziennej rehabilitacji zajmujg ¢wiczenia ogélnorozwojowe
przeprowadzane w wodzie, w odcigzeniu stawow.

Dziewczynka nie ma probleméw z nauka (rozwdj intelektualny przebiega
normalnie), ale ze wzgledu na zaburzenia napiecia mie$Sniowego oraz nad-
mierng elastyczno$¢ stawoéw ma trudno$ci z prawidtowym chwytem narzedzia
pisarskiego, szybka meczliwoscia oraz mata precyzja ruchéw, co wptywa na
niska sprawnos¢ grafomotoryczna.

Przeprowadzone badania echa serca wykazaty zmiany w ukladzie krazenia
zwigzane ze $ladowg niedomykalnosciag zastawki aortalnej i mitralnej oraz
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$ladowa niedomykalno$cig zastawki tréjdzielnej. Zalecono profilaktyke zapa-
lenia wsierdzia, ktéra w praktyce oznacza dbato$¢ o ochrone przed infekcjami.

Wobec braku wsparcia informacyjnego ze strony lekarzy (pierwszego kon-
taktu, ortopedoéw, neurologéw) rodzice, opierajac sie na wtasnej wiedzy i do-
niesieniach naukowych dotyczacych eksperymentalnych terapii, opracowali
plan suplementacji diety, ktérej gtdéwnymi sktadnikami sg hydrolizaty kolage-
nowe, czyli preparaty wplywajace na biologiczng aktywnos¢ i poprawne reali-
zowanie funkcji chrzastki, oraz witamina C i karnityna.

Pomoc i wsparcie os6b z EDS - rzeczywisto§é
kontra oczekiwania

Rzadkie choroby genetyczne, do ktoérych nalezy EDS, ze wzgledu na czesto-
tliwo$¢ wystepowania nie sg obiektem zainteresowania Zadnych instytucji.
Z ekonomicznego punktu widzenia nie jest optacalne prowadzenie badan nad
nielicznymi przypadkami chorych. Czy w zwiazku z tym, Ze chorych jest staty-
stycznie niewielu, s3 oni nieistotni i gorsi? Czy rzadkie wystepowanie schorze-
nia stanowi usprawiedliwienie dla niewiedzy stuzby medycznej? Czy wobec
braku wiedzy profesjonalne jest odsytanie pacjenta do innych lekarzy lub zale-
canie kosztownych badan? Czy etyczne jest przyjmowanie wynagrodzenia
mimo nieudzielenia pomocy?

Wydaje sie, ze we wspotczesnym, europejskim kraju oczekiwanie efektyw-
nego systemu multispecjalistycznej opieki dla 0séb z rzadkimi zespotami gene-
tycznymi nie powinno by¢ traktowane jako wytwoér fantazji. Wielospecjali-
styczna poradnia mogtaby oferowac nie tylko mozliwo$¢ postawienia diagnozy,
ale takze leczenie. Dostep do specjalistéw zajmujgcych sie réznymi dziedzina-
mi medycyny, rehabilitantéw, pedagogéw specjalnych i psychologéw stuzytby
wymianie informacji miedzy nimi i ustaleniu skoordynowanego postepowania
wobec chorych oraz monitorowania jego skutkéw. Kolejng korzys$cia tego roz-
wigzania bytaby mozliwo$¢ dokonywania dtugoletniej obserwacji w celu lep-
szego poznania zespotéw i ich objawéw oraz mozliwo$¢ naukowego opraco-
wania tych danych. Bezcenne znaczenie miatoby takze utatwienie chorym kon-
taktu z innymi osobami dotknietymi tym samym schorzeniem i udzielanie
sobie nawzajem wsparcia oraz pomocy, ktére by¢ moze nie sag w stanie uleczy¢
ciata, ale przynosza nieoceniona ulge duszy. Dowodem na znaczenie tego ro-
dzaju wsparcia jest miedzy innymi tworzenie przez chorych i ich rodziny blo-
géw, forow internetowych, stowarzyszen i fundacji (zob. tabela 4). W takim
centrum informacje powinni méc uzyskaé takze nauczyciele odpowiedzialni za
organizacje przebiegu edukacji i wychowania os6b z rzadkimi zespotami gene-
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tycznymi. Wtedy by¢ moze lepiej zrozumieliby potrzeby chorych dzieci i umoz-
liwili im rzeczywisty rozwoj. Wydaje sie, iz proponowany system opieki moégt-
by by¢ bardziej ekonomiczny niz tradycyjny, poniewaz pozwalatby na racjo-
nalne korzystanie ze §wiadczen lekarskich, badan i zabiegéw.

Przy opisanym sposobie postepowania mozna by rzeczywiscie realizowac
idee holistycznego podejscia do cztowieka i jego zdrowia. Dzieki takiemu sys-
temowi mozna bytoby powiedzie¢ nareszcie, Ze oto w Polsce skoniczyta sie era
pseudoleczenia, pseudorehabilitacji, pseudopomocy i pseudointegracji oséb
z rzadkimi schorzeniami genetycznymi, a rzetelna i kompetentna pomoc udzie-
lana chorym nie jest juz rzadka jak EDS.

Tabela 4. Baza adresowa organizacji, stowarzyszen i foré6w internetowych zajmujacych sie

EDS
Nazwa | Adres internetowy

Polska
Marfan Forum www.marfanforum.pl
Forum ZED - forum dla os6b z zespotem Ehlersa-

L. o www.ehlersdanlos.fora.pl

-Danlosa i ich przyjaciét

Europa
Ehlers-Danlos Support Group www.ehlers-danlos.org
Die Deutsche Ehlers-Danlos Initiative www.ehlers-danlos-initiative.de
Association Frangaise des Syndromes d’Ehlers-

www.afsed.com
Danlos
Vereniging Ehlers Danlos www.ehlers-danlos.nl
Ehlers-Danlos foreningens www.ehlers-danlos.dk
Ehlers-Danlos syndrom Riksférbund www.ehlers-danlos.se
Norsk Forening for Ehlers-Danlos Syndrom www.eds-foreningen.no
USA i Kanada
Ehlers-Danlos Narional Fundation www.ednf.org
The Canadian Ehlers-Danlos Association www.ehlersdanlos.ca
Zrédto: opracowanie wtasne.
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Zespol Marfana — cechy kliniczne,
podloze molekularne
i opieka medyczna

Wstep

Zespot Marfana (MFS; MIM 154700) (OMIM) nalezy do stosunkowo cze-
stych choréb genetycznych uwarunkowanych jednogenowo, nawet jesli, wy-
stepujac z czestoscig od 1 na 3000 do 1 na 5000 urodzen, spetnia kryteria cho-
roby rzadkiej (wedtug definicji choroby rzadkie to choroby wystepujace z cze-
sto$cig ponizej 1 na 2000 urodzen) (Firth, Hurst, Hall, 2006; Passarge, 2004).
Nadrozpoznawalno$¢ zespotu Marfana u zdrowych oséb z niektérymi cechami
budowy ciata wskazujagcymi na te chorobe, przy braku rozpoznania w przy-
padkach rzeczywistego wystepowania zespotu Marfana, wynika z tego, Ze jest
to zespot o bardzo réznorodnej manifestacji klinicznej i niekiedy stabo wyra-
zonych objawach, a dostepnos$¢ diagnostyki molekularnej jest ograniczona.
Sprawe komplikuje dodatkowo wystepowanie innych zespotéw, podobnych
fenotypowo do zespotu Marfana, ktére wprawdzie maja inne podtoze gene-
tyczne i inny przebieg kliniczny, ale mogg zesp6t Marfana bardzo przypomina¢
(Attias i in., 2009; Firth, Hurst, Hall, 2006; Jamsheer i in., 2009; OMIM, 2010).
Tymczasem prawidtowe rozpoznanie zespotu Marfana jest bardzo wazne dla
zapewnienia wtasciwej opieki medycznej nad pacjentem i zapobiegniecia nie-
bezpiecznym dla zycia powiktaniom. Osoby z zespotem Marfana powinny
przez cate zycie pozostawac pod opieka wielu specjalistéw znajacych specyfike
tego zespotu, a jednoczesnie powinny prowadzi¢ normalne zycie, przy czym
konieczne ograniczenia nalezy okresla¢ indywidualnie, w zaleznos$ci od kli-
nicznego zaawansowania choroby.
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Z powyzszych wzgledéw zespdét Marfana zastuguje na szczegblng uwage
wsrod zespotéw genetycznych. Niniejsze opracowanie jest krétkim podsumo-
waniem danych klinicznych i molekularnych wraz z elementami poradnictwa
genetycznego oraz informacjami dotyczacymi opieki medyczne;j.

Cechy kliniczne zespolu Marfana
Zespot Marfana jest chorobg wielouktadowa. Zmiany dotycza w szczeg6l-

nosci uktadu kostnego, uktadu krazenia oraz narzadu wzroku. NajczesSciej wy-
stepujace objawy zespotu Marfana przedstawiono w tabeli 1.

Tabela 1. Najcze$ciej wystepujace objawy zespotu Marfana

Objawy Kkliniczne w zespole Marfana (ZM) % os6b z ZM
Zmiany oczne Lacznie 70, w tym:
Zwichniecie soczewki 60
Zmiany w uktadzie krazenia Lacznie 98, w tym:
Poszerzenie aorty 84
Niedomykalno$¢ zastawki mitralnej 58
Zmiany w uktadzie kostnym Lacznie 100, w tym:
Nadmiernie dtugie palce 88
Gorny/dolny segment ciata <2 SD 77
Wada klatki piersiowej (kurza, szewska) 68
Gotyckie podniebienie 60
Wzrost >95 centyla dla wieku 58
Nadmierna ruchomo$¢ w stawach 56
Skrzywienie kregostupa 44
Plaskostopie 44

Zrédto: Firth, Hurst, Hall, 2006.

Inne objawy zespotu Marfana to krétkowzroczno$¢, nadmiernie elastyczna
skéra, rozstepy skorne, zwyrodnienie stawow, przepukliny nawracajgce, odma
optucnowa (Dean, 2007; Firth, Hurst, Hall, 2006; OMIM, 2010), przy czym nie
wszystkie wymienione objawy musza wystepowac u danej osoby z zespotem
Marfana. Na fotografiach przedstawiono niektére charakterystyczne cechy
zespotu Marfana.

0 ile przy pelnej manifestacji klinicznej rozpoznanie zespotu Marfana jest
tatwe, to przy stabiej wyrazonych cechach klinicznych rozpoznanie jest trudne
i czesto niepewne, ponadto bardzo wiele zalezy od do$wiadczenia klinicznego
lekarza. Ze wzgledu na to dazy sie do opracowania obiektywnych kryteriéw roz-
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Fot 1. Charakterystyczne cechy kliniczne zespotu Marfana: A) skolioza znacznego stopnia,

nadmiernie dlugie konczyny u 8-letniej dziewczynki; B) sttoczenie zebéw u dorostego pa-

cjenta z zespotem Marfana; C), D) arachnodaktylia - nadmiernie dtugie palce dtoni i stép; D)
dodatni objaw kciuka.
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poznania zespotu Marfana. Ogélnie przyjeto tak zwane kryteria gandawskie
(Ghent criteria) (De Paepe, 2010; De Paepe i in., 1996), ktére w 2010 roku zo-
staty zmodyfikowane (Loeys i in., 2010). Do$¢ dobrze sprawdzaja sie one
w przypadku os6b dorostych z zespotem Marfana, jednak nie zawsze mozna na
nich polega¢ przy podejrzeniu zespotu Marfana u dzieci. Autorka niejedno-
krotnie obserwowata sytuacje, kiedy pacjenci w wieku dzieciecym i mtodzien-
czym nie spetniali kryteriow diagnostycznych zespotu Marfana i dopiero po
uptywie kilku, a nawet kilkunastu lat dochodzito do wystapienia kolejnych
objawéw zespotu i - tym samym - do spetienia kryteriow gandawskich. Po-
mocne jest badanie kregostupa w odcinku dolnym ledZwiowym i krzyZowym
metoda rezonansu magnetycznego (MRI), ewentualnie tomografii komputero-
wej (KT). Wykrycie charakterystycznych zmian (zwtaszcza poszerzenie opony
twardej) obecnych w MRI u nawet 95% os6b dorostych z zespotem Marfana
potwierdza rozpoznanie w przypadkach, gdy u pacjenta kryteria gandawskie
nie sg spelnione, chociaz wykazano, ze objaw ten wystepuje takze w kilku in-
nych podobnych chorobach (Ahn i in., 2000; OMIM, 2010).

Przy ustaleniu rozpoznania zespotu Marfana niezwykle pomocne sg bada-
nia molekularne. Stwierdzenie mutacji w genie FBNI (najczes$ciej) lub w ge-
nach TGFBR1 oraz TGFBRZ (rzadziej) jednoznacznie potwierdza rozpoznanie
(Attias i in., 2009; Dietz i in., 1991; OMIM, 2010; Singh i in., 2006) .

Podloze molekularne zespolu Marfana

W 1990 roku zidentyfikowano gen, ktérego mutacje sa przyczyng zespotu
Marfana. Jest to gen FBN1 zlokalizowany w chromosomie 15 (15q21) kodujacy
fibryline-1 (Dietz i in., 1991). Gen fibryliny-1 jest bardzo duzy, ma wielko$¢
110 kb (1 kb = 1000 par zasad), 65 ekson6éw, a 10 kb stanowi sekwencja kodu-
jaca (OMIM, 2010). Mutacje sa rozsiane w catym genie i sg to zwykle mutacje
punktowe. Mutacje w genie kodujgcym fibryline-1 sg wykrywane w 66-91%
przypadkéw rozpoznanego Kklinicznie zespotu Marfana. Czes$¢ przypadkow
zespotu Marfana moze by¢ takze spowodowana mutacjami w innych genach:
TGFBR1 oraz TGFBR2 i wéwczas jest to zespét Marfana typu 2 (MIM 154705)
(Dean, 2007; Jamsheer i in., 2009; OMIM, 2010; Singh i in., 2006).

Poznanie podtoza molekularnego zespotu Marfana umozliwito wprowa-
dzenie diagnostyki molekularnej u oséb z podejrzeniem i rozpoznaniem tego
zespotu. Pomimo niewatpliwego sukcesu, jakim jest mozliwos$¢ weryfikacji
rozpoznania Kklinicznego badaniem molekularnym, diagnostyka molekularna
zespotu Marfana napotyka na ograniczenia. Przede wszystkim znaczna wiel-
kos$¢ genu kodujacego fibryline i rozsianie mutacji w catym genie czynig dia-
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gnostyke molekularng bardzo kosztowna. Ostatnio opracowano diagnostyke
molekularng zespotu Marfana wychodzacga od RNA, a nie od DNA, co zmniej-
szyto koszt badania, ale w dalszym ciggu jest on wysoki w poréwnaniu z inny-
mi badaniami genetycznymi.

W diagnostyce chordb genetycznych dazy sie zawsze do ustalenia tak zwa-
nej korelacji genotyp - fenotyp, to jest do okreslenia, czy istnieje zwigzek mie-
dzy rodzajem i lokalizacja mutacji a nasileniem objawéw chorobowych.
W zespole Marfana taka korelacja jest tylko czeSciowa, zatem po wykryciu
okreslonej mutacji w okre$§lonym miejscu genu fibryliny-1 nie ma pewno$ci,
jaki bedzie przebieg choroby, a zwtaszcza jakie jest ryzyko najpowazniejszych
dla zycia powiktan, szczegdlnie tetniaka aorty. Ciezka forma zespotu Marfana,
tak zwany noworodkowy zesp6t Marfana, jest zwykle spowodowana mutacja-
mi w centralnej cze$ci genu (eksony 24-32), ale mutacje takie obserwowano
takze u dorostych z klasycznym zespotem Marfana. Wiadomo, Zze w tych przy-
padkach, kiedy jest to zespét Marfana typu 2, spowodowany mutacjg w genach
TGFBR1 lub TGFBR2, rzadziej dochodzi do zwichniecia soczewki. Nalezy zwré-
ci¢ uwage, ze mutacje w genach TGFBR1 lub TGFBR2 mogg by¢ przyczyna nie-
ktérych przypadkéw tetniaka aorty wstepujacej, bez innych cech zespotu Mar-
fana, a takze sg przyczyna zespotu Loeysa-Dietza (typ 11 2) (Attias i in., 2009;
Dean, 2007; OMIM, 2010; Singh i in., 2006).

Skomplikowane podtoze molekularne zespotu Marfana oraz wysoki koszt
diagnostyki molekularnej powoduje, Ze badania molekularne powinny by¢
wykonywane po wnikliwej ocenie klinicznej, zwtaszcza u pacjentéw spetniaja-
cych kryteria kliniczne, natomiast nie s3 wskazane jako badanie przesiewowe
w kazdym przypadku podejrzenia zespotu Marfana. W przypadku obcigzenia
rodzinnego tetniakiem aorty bez pozostatych cech zespolu Marfana nalezy
zbadac¢ geny TGFBR. Geny te bada sie takze wtedy, gdy cechom zespotu Marfa-
na towarzysza dodatkowo objawy zespotu Loeysa-Dietza. W typie I zespotu
Loeysa-Dietza s3 to: nieprawidtowe zarastanie szwéw czaszkowych z niepra-
widtowym Kksztattem czaszki, rozszczep podniebienia, dysmorfia twarzy, sze-
rokie rozstawienie oczu, tetniaki takze innych naczyn niz aorta (Attias i in.,
2009; Dean, 2007; Singh i in., 2006).

Poradnictwo genetyczne w zespole Marfana

Dzieci i doroéli z rozpoznaniem lub podejrzeniem zespotu Marfana powin-
ni zosta¢ skierowani do poradni genetycznej. Najczesciej lekarzami kierujacy-
mi s3 ortopedzi i kardiolodzy, niekiedy takze okuliéci i lekarze rodzinni. Coraz

......
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pacjenci, ktérych zaniepokoity obserwowane u siebie objawy i ktérzy umiejet-
nie, korzystajac z zasobow internetu i znajdujac tam opis zespotu Marfana,
szukaja pomocy genetyka. Lekarz genetyk weryfikuje rozpoznanie, omawia
z pacjentami wszystkie kliniczne i genetyczne aspekty choroby, a takze - jesli
rodzina jest tym zainteresowana - udziela porady genetycznej dotyczacej ry-
zyka wystgpienia zespotu Marfana u rodzenstwa lub potomstwa osoby chore;j.
Osrodek poznanski (NZOZ CGM Genesis) prowadzi diagnostyke molekularng
0s6b z zespotem Marfana i podobnymi zespotami genetycznymi.

Zespo6t Marfana jest dziedziczony jako cecha autosomalna dominujaca, przy
czym penetracja zmutowanego genu jest pelna, co oznacza, ze kazdy, kto ma
patogenng mutacje, zawsze wykazuje objawy zespotu Marfana, chociaz u nie-
ktérych oséb zespdét moze nie by¢ pelnoobjawowy (Dean, 2007; Firth, Hurst,
Hall, 2006; OMIM, 2010; Passarge, 2004). Stwierdzono, Ze u niespelna 30%
chorych zesp6t Marfana jest spowodowany nowa mutacjg. W takich przypad-
kach zadne z rodzicow nie ma zespotu Marfana (i nie ma mutacji), a mutacja
wystepowata tylko w komdrce rozrodczej, z ktérej rozwineto sie dziecko. Na-
lezy zaznaczy¢, ze czynnikiem zwiekszajacym ryzyko wystgpienia nowych
mutacji jest zaawansowany wiek ojca. Ryzyko, ze zdrowym rodzicom ponow-
nie urodzi sie dziecko z zespotem Marfana, zasadniczo nie jest podwyzszone,
zdarzajg sie jednak wyjatki, zaobserwowano bowiem zjawisko tak zwanej mo-
zaikowos$ci gonadalnej. Jest to sytuacja, kiedy u zdrowego rodzica wystepuje
w gonadach grupa komoérek ze zmutowanym genem i w takich rzadkich przy-
padkach ryzyko ponownego urodzenia dziecka z zespotem Marfana moze by¢
podwyzszone (OMIM, 2010).

W blisko 70% przypadkéw zesp6t Marfana zostaje odziedziczony po kté-
ryms$ z rodzicow - ktdry takze ma zesp6t Marfana. Nierzadko u rodzica zespot
Marfana jest niepelnoobjawowy i dopiero urodzenie dziecka z pelnoobjawo-
wym zespotem zwraca uwage na to, Ze nie jest to pierwszy przypadek w rodzi-
nie. Para, w ktoérej 1 z partneréw ma zesp6t Marfana, obcigzona jest 50-pro-
centowym ryzykiem wystgpienia zespotu Marfana u potomstwa i dotyczy to
kazdej cigzy. Nie ma takze znaczenia pte¢ chorego rodzica i pte¢ dziecka - ry-
zyko jest takie samo w przypadku synéw i cérek (OMIM, 2010).

Obserwowano takze sytuacje, kiedy oboje partnerzy mieli zesp6t Marfana.
Taka para ma 25-procentowg szanse urodzenia zdrowego dziecka (to jest bez
zespotu Marfana i bez mutacji). Wystepuje 50-procentowe ryzyko pojawienia
sie zespotu Marfana, a takze 25-procentowe ryzyko, Ze dziecko otrzyma zmu-
towany gen od obojga rodzicow - w takich przypadkach choroba jest bardzo
ciezka i zazwyczaj prowadzi do wczesnej $Smierci dziecka (Karttunen i in.,
1994; OMIM, 2010).
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Zalecenia dotyczace opieki medycznej nad osobami
z zespolem Marfana

Jak wspomniano, osoby z zespotem Marfana powinny prowadzi¢ mozliwie
normalne Zycie i nie mozna dopuséci¢ do ich stygmatyzacji. Jednoczesnie one
same i ich najbliZsze otoczenie powinni wiedzie¢ o rozpoznaniu, aby zdawacé
sobie sprawe z pewnych ograniczen. Osoba z zespotem Marfana musi przez
cate zycie pozostawac pod opieka wielu specjalistéw, ponadto konieczna jest
dobra wspoétpraca z lekarzem rodzinnym, ktéry powinien znac¢ te chorobe,
zeby szybko reagowaé na wszelkie niepokojace objawy.

Najistotniejsza jest opieka kardiologa, poniewaz tetniak rozwarstwiajacy
aorty, do ktérego moze dojs¢ w zespole Marfana, jest najpowazniejsza obser-
wowana patologia u tych chorych i moze, jesli nie zostanie rozpoznany, pek-
ngé, doprowadzajac do $mierci pacjenta. Ryzyko wystgpienia tetniaka aorty
ro$nie, jesli $rednica aorty w zatoce Valsalvy przekracza 5 centymetréow, po-
szerzanie aorty nastepuje z szybkos$cia 1,5 milimetra rocznie oraz wystepowat
tetniak aorty w rodzinie (Dean, 2007). Ryzyko wystgpienia tetniaka aorty
wzrasta u kobiet z zespotem Marfana, ktére sg w cigzy (u 4,5% ciezarnych
z zespotem Marfana dochodzi do powstania tetniaka aorty), zwtaszcza jesli
$rednica aorty na poczatku cigzy przekracza 4 centymetry lub poszerzanie
aorty postepuje szybko. Dlatego u ciezarnych z zespotem Marfana opieka kar-
diologiczna powinna by¢ szczeg6lnie staranna (Dean, 2007; Immer i in., 2003;
Meijboom i in., 2006).

U os6b z zespotem Marfana zwiekszone jest réwniez ryzyko zawatu mies-
nia sercowego. Mozliwa jest profilaktyczna farmakoterapia, ktéra zmniejsza
ryzyko wystapienia poszerzenia aorty. Leczenie prowadzone jest na zlecenie
kardiologa i pod jego opieka (Habashi i in., 2006; Shores i in., 1994). W przy-
padkach znacznego poszerzenia aorty wykonuje sie zabieg chirurgiczny zapo-
biegajacy jej peknieciu (Dean, 2007; Gott i in., 1999). Niezbedna jest jednak
dalsza opieka kardiologiczna, poniewaz nawet u 70% pacjentéw konieczne jest
przeprowadzenie po dluzszym czasie reoperacji z powodu zagrozenia kolej-
nym tetniakiem aorty. Dzieki wprowadzeniu leczenia operacyjnego rokowania
w zespole Marfana znacznie poprawity sie.

Osoby z zespotem Marfana musza pozostawac takze pod opieka okulisty
z powodu zagrozenia obustronnym zwichnieciem soczewki (40-60%) oraz
krétkowzrocznoscia (blisko 30%) (Dean, 2007; Loeys i in., 2004a). Do pod-
wichniecia soczewki dochodzi zwykle we wczesnym dziecifistwie, ale niekiedy
dopiero w wieku kilkunastu lat. Konsultacja okulistyczna powinna by¢ prowa-
dzona regularnie, zwtaszcza w dziecifistwie. Istotne jest wczesne rozpoznanie
krétkowzrocznosci, z ktéra zwigzane jest tez podwyzszone ryzyko powaznego
powiktania - oddzielenia siatkéwki.
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Nie mozna zaniedbac¢ takze opieki ortopedycznej. Nierzadko najbardziej
wyraziste objawy to deformacja klatki piersiowej znacznego stopnia lub
skrzywienie kregostupa. Szczeg6lnie niebezpieczny okres, w ktérym moze
dojs¢ do nagtego wystgpienia lub szybkiego nasilenia sie zmian, to skok pokwi-
taniowy. Osoby doroste z zespotem Marfana nierzadko cierpig z powodu béléow
kregostupa, co jest zwigzane ze skoliozg, a po czesci prawdopodobnie takze ze
wspomnianymi zmianami w kanale kregowym dolnego odcinka kregostupa
(Dean, 2007; OMIM, 2010).

Inna patologia, na ktéra nalezy zwrdéci¢ uwage, to bezdechy nocne i skton-
nos$¢ do odmy optucnowej (Rybczyniski i in., 2010). Sktonno$¢ do odmy musi
by¢ uwzgledniona zwlaszcza przy prowadzeniu mechanicznej wentylacji
w przypadku ciezkiego, noworodkowego zespotu Marfana. Osoby z zespotem
Marfana powinny by¢ tez pod opieka ortodonty z powodu sttoczenia zebow.

Jest wiele dyskusji dotyczacych zakresu i mozliwosci uprawiania sportu
przez osoby z zespotem Marfana. Niestabilno$¢ stawow, béle stawdw, a takze
mata sita miesniowa, a nawet rodzaj miopatii i polineuropatii sa, obok mozli-
wego poszerzenia aorty, wiekszym lub mniejszym ograniczeniem w uprawia-
niu sportu. Umiarkowana aktywno$¢ fizyczna jest wskazana, ale osoby z zespo-
tem Marfana powinny unikaé¢ intensywnego wysitku fizycznego, zwtaszcza
takiego, ktory wiaze sie z urazami stawéw. W szczeg6lnos$ci sporty kontaktowe
(na przyktad gry zespotowe) moga by¢ niebezpieczne ze wzgledu na mozli-
wos¢ narazenia na uraz aorty i oczu oraz ryzyko odmy. Zasadniczo, o ile nie ma
szczegblnych przeciwwskazan kardiologicznych, korzystnie wptywa na zdro-
wie chorych ptywanie, nietraktowane jednak wyczynowo (Dean, 2007; Loeys
iin., 2010; Maron i in., 2004).

Podsumowanie

Zesp6t Marfana jest czestym zespotem uwarunkowanym genetycznie, kto-
ry powinien by¢ wtasciwie i mozliwie wczesnie rozpoznany. Osoby z zespotem
Marfana powinny pozostawacé cate zycie pod opieka wielu specjalistow, a oto-
czenie powinno odgrywac role wspierajaca, aby umozliwi¢ chorym jak najlep-
sze funkcjonowanie w rodzinie i spoteczenistwie oraz realizacje zyciowych
celéow. Postep w medycynie umozliwit wprowadzenie diagnostyki genetycznej
zespotu Marfana i - tym samym - poprawe poradnictwa genetycznego dla tej
grupy pacjentéw, a wlasciwe prowadzenie przez grono specjalistéw przyczy-
nia sie do zapobiegania niebezpiecznym dla zycia powiktaniom.
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Zespol Cornelii de Lange (CdLS)

Epidemiologia i rys historyczny

Zesp6t Cornelii de Lange (Cornelia de Lange Syndrome — CdLS) jest rzadkim
schorzeniem uwarunkowanym genetycznie. Jego czesto$¢ wystepowania oce-
nia sie na od 1 na 10 000 do 1 na 30 000 zywych urodzen (Allanson, Henne-
kam, Ireland, 1997; Kline i in., 2007; Koztowski i in., 2006). W réwnym stopniu
dotyka on obu pfci. Nie stwierdzono réwniez zadnych geograficznych predys-
pozycji do jego wystepowania. Nazwa zespotu - Cornelia de Lange Syndrome
- pochodzi od nazwiska holenderskiej lekarki pediatry dr Cornelii de Lange
(De Lange, 1933), ktéra w 1933 roku opisata przypadek 2 dziewczynek z bar-
dzo podobnymi cechami. Obydwie miaty charakterystyczne rysy twarzy i wy-
kazywaty opdznienie w rozwoju psychoruchowym. Jednak w pdzZniejszych
latach zostat odkryty wcze$niejszy raport z autopsji pacjenta niemieckiego
lekarza dr. Winfrieda Brachmanna, pochodzacy z 1916 roku, w ktérym opisat
on chorego z objawami odpowiadajacymi CdLS, zmartego na zapalenie ptuc
w 20. dniu zycia. Stad wystepujgca réwniez w literaturze nazwa Brachmann de
Lange Syndrome (BdLS).

Rozpoznanie zespotu

Pewne niezwykle charakterystyczne cechy wygladu dzieci z CdLS sprawia-
ja, Ze rozpoznanie w wiekszoS$ci przypadkow jest stawiane wkrotce po urodze-
niu (niska masa urodzeniowa i dtugos$¢ ciata, matogtowie, nadmierne, ciemne
owtlosienie skory gltowy oraz tutowia, synophrys, dlugie, geste rzesy, nisko
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osadzone uszy, cofnieta i mata Zzuchwa, wady koniczyn, przede wszystkim goér-
nych (De Lange, 1933; Goodban, 1993; Kline i in., 1993a). U prawie wszystkich
dzieci wystepuja trudnos$ci z karmieniem przejawiajgce sie: zaburzeniem od-
ruchu ssania, obecnoscig refluksu Zotadkowo-przetykowego, sktonnoscia do
zapar¢, brakiem dostatecznego przyrostu masy i dtugosci ciata - obserwowane
juz od wczesnego okresu niemowlecego (Goessler, Huber-Zeyringer, Hoellwarth,
2007; Luzzani i in., 2003). U noworodkéw z CdLS wystepuja zaburzenia odru-
chu ssania i potykania, a nawet w wiekszosci przypadkéw ten odruch nie po-
jawia sie w ogoéle. Natomiast znacznie rzadziej u dzieci wystepuja wady serca,
uktadu moczowo-ptciowego, wzroku. Uposledzenie umystowe pojawia sie we
wszystkich przypadkach klasycznej postaci zespotu (De Lange, 1933; Kline
i in.,, 1993b; Oliver i in., 2009; 2010). Wiekszo$¢ chorych wykazuje umiarko-
wany lub gleboki stopien uposledzenia umystowego, a objawy nadpobudliwo-
$ci, autoagresji, zachowania autystyczne nasilajg sie z wiekiem. Wiekszo$¢
0s6b z zespotem ma takze powazne ktopoty komunikacyjne. Znaczacy procent
chorych nigdy nie nauczy sie mowié, czes$¢ jest w stanie opanowac od kilku do
kilkunastu stéw. Czasem pierwsze stowa pojawiaja sie dopiero okoto 13. roku
zycia. Jedng z cech oséb z CdLS jest réwniez zmniejszona wrazliwo$¢ na bol,
a takze nadwrazliwo$¢ dotykowa. Opisywane sg przypadki, w ktérych objawy
kliniczne sg mniej nasilone, a rozpoznanie znacznie trudniejsze. Tego typu
posta¢ schorzenia okre$la sie mianem mild (Allanson, Hennekam, Ireland,
1997).

Diagnostyka cytogenetyczna i molekularna

W roku 2004 zidentyfikowano mutacje w genie NIPBL (Krantz i in., 2004;
Tonkin i in., 2004), odpowiedzialng za fenotyp CdLS. Badania potwierdzaja jej
wystepowanie u ponad potowy pacjentéw. W niektérych przypadkach za feno-
typ CdLS odpowiadajg mutacje w genach SMC1 i SMC3. Oprécz tego opisano
aberracje niektérych chromosoméw (m.in. Gillis i in., 2004; Goessler, Huber-
-Zeyringer, Hoellwarth, 2007; Nyka, Jabtonska-Brudto, 2006), w ktorych feno-
typ odpowiadat opisowi zespotu Cornelii de Lange. W diagnozowaniu pacjen-
tow za obligatoryjne uwaza sie wiec najpierw wykonanie klasycznego badania
cytogenetycznego, a w przypadku braku zmian - badania molekularnego
w celu znalezienia mutacji w genach NIPBL, SMC1 i SMC3. Badania te sg kosz-
towne, zwtaszcza w przypadku genu NIPBL, poniewaz nalezy on do genow
z duzg liczba egzondw (47). Ryzyko powtdérzenia sie tej choroby u kolejnego
dziecka w rodzinie ocenia sie jako niskie (0,5%) w rodzinach, w ktérych u ro-
dzicow nie wykryto mutacji i 50-procentowe, gdy u jednego z rodzicéw wykry-
to mutacje. Nadal jednak ustalanie ryzyka genetycznego nie jest ostateczne
w przypadkach, gdy znalezienie mutacji nie powiodto sie.
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Problemy os6b z CdLS i zasady postepowania

Doswiadczenie, takze polskie, pokazuje, Ze stan ponad potowy noworod-
kéw po urodzeniu oceniono jako dobry. Takze w pierwszych dobach zycia
u wiekszos$ci nie obserwowano istotnych zaburzen adaptacyjnych. Natomiast
prawie wszystkie demonstrowaty zaburzenia napiecia mie$niowego, w wiek-
szos$ci jego wzmozenie. U prawie wszystkich badanych zauwazono nieprawidto-
wosci zwigzane z karmieniem: poczatkowo zaburzenia odruchu ssania, a nastep-
nie ulewanie i wymioty, bedgce wynikiem refluksu zotadkowo-przetykowego.
WyzZej wymienione objawy nalezg do najbardziej charakterystycznych dla zespo-
tu. Poniewaz wedtug zebranych danych az u 85% chorych z CdLS stwierdza sie
refluks Zotadkowo-przetykowy, u wszystkich chorych z tym rozpoznaniem
powinny by¢ jak najszybciej wykonane testy okreslajgce jego obecnos¢. Opéz-
nienie diagnozy w wielu przypadkach wynika przede wszystkim z upos$ledze-
nia umystowego pacjentéw, co wigze sie z niemoznoscig opisania objawow
(Kline i in., 2007; Luzzani i in., 2003; Oliver i in., 2010). Trudno$ci w rozpozna-
niu powoduja, Ze diagnoza bywa stawiana dopiero przy zaawansowanych
zmianach w obrebie przetyku. Natomiast szybkie wdrozenie leczenia pozwala
uniknaé¢ wielu powiktan (zapalenia sluzéwki przetyku, zachtystowego zapale-
nia ptuc). W sposéb istotny poprawia to komfort zycia dzieci, pozwala réwniez
na osiagganie przyrostu masy ciala. W razie nieskutecznos$ci leczenia zacho-
wawczego rekomenduje sie zabiegi antyrefluksowe, w tym wykonywane tech-
nika laparoskopowa.

Wady kostne dotycza okoto 30% chorych. NajczeSciej obserwuje sie: nie-
proporcjonalnie mate dlonie i stopy, klinodaktylie V palca dtoni, syndaktylie II
i I1I palca stop, brak fragmentéw konczyn - zwykle palcéw, dtoni lub przedra-
mion. Jak dotad panuje zgodnos$¢ co do nierekomendowania protez, nawet
w przypadkach braku kosci promieniowych i tokciowych. Protezy s3 Zle tole-
rowane, staja sie zrodtem dodatkowego niepokoju, a nawet agresji. W okresie
dorostym nalezy natomiast zwrdci¢ uwage na powstawanie palucha koslawego
(hallux valgus), czesto wymagajacego interwencji chirurgiczne;j.

Do najczesciej spotykanych z tym zespole wad aparatu ocznego nalezg
krétkowzrocznos¢ i opadanie powiek, jedno- lub obustronne. Wady serca wy-
stepujg u pacjentéw z CdLS rzadziej, czesto maja tendencje do samoistnego
cofania sie, bez koniecznos$ci interwencji kardiochirurgicznej. Wady nerek
i drég moczowych sg opisywane u okoto 20% chorych. W pore rozpoznane,
rzadko prowadza do niewydolnosci nerek. Obligatoryjne jest wykonanie bada-
nia USG jamy brzusznej po urodzeniu. Jedng z czeSciej opisywanych cech kli-
nicznych zespotu jest niedostuch, ktory, wedtug réznych autoréw, stwierdza
sie u od 40 do 100% przypadkéw, stad koniecznos$¢ obiektywnego badania
audiologicznego (Koztowski i in., 2006).
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U prawie wszystkich chorych ptci meskiej stwierdza sie nieprawidtowosci
narzagdéw ptciowych, w tym najcze$ciej wnetrostwo, wymagajgce korekcji
w pdZniejszym okresie. Dojrzewanie ptciowe u 0s6b z CdLS zwykle rozpoczyna
sie pézniej niz u réwiesnikoéw. Typowe sg nieregularne cykle miesieczne oraz
nasilony zesp6t napiecia przedmiesigczkowego. Hormonoterapia jest wskaza-
na i przynosi dobre skutki, regulujgc cykle miesieczne i zmniejszajac objawy
napiecia przedmiesigczkowego. Kobiety z zachowanym cyklem miesiecznym
sa ptodne. Jako zabezpieczenie przed reprodukcja zaleca sie doustng terapie
antykoncepcyjna.

U ponad potowy chorych stwierdza sie zmiany napiecia mieSniowego,
przejawiajgce sie gtéwnie jego wzmozZeniem. W wieku dzieciecym pacjenci
wymagaja rehabilitacji i stymulacji rozwoju. U dzieci z CdLS padaczka wyste-
puje czesciej niz w ogdle populacji, chociaz nie stwierdza sie charakterystycz-
nego zapisu EEG. Osoby, u ktérych w dziecifistwie rozpoznano padaczke, wy-
magaja czesto leczenia przez cate zycie. NajczeSciej stosowanym lekiem sg
preparaty kwasu walproinowego i karbamazepina.

Badania i obserwacje wykazujg, ze osoby z CdLS uzywajg niewerbalnych
sposobow komunikacji, takich jak gest, wyraz twarzy, postawa ciata, modulacja
gtosu, co sprawia, ze dobrze komunikuja sie ze swoimi najblizszymi. Jednak
repertuar niewerbalnych sposobdw komunikacji jest bardzo ograniczony (Go-
odban i in., 1993). Typowe s3 zaburzenia snu: trudno$ci w zasypianiu, wielo-
krotne budzenie sie w nocy (Oliver i in., 2010). U ponad potowy chorych ob-
serwuje sie zachowania autystyczne, cho¢ ich manifestacja jest zr6znicowana.
Prowadzone badania nie wykazujg jednoznacznie (sa sprzeczne), Ze dzieci
z tym zespolem s3 réwnoczes$nie dzie¢mi z autyzmem. Jednak niewatpliwie
w przypadku dzieci i os6b z CALS mozemy méwi¢ o pewnych cechach auty-
stycznych, ktére obserwujemy w ich zachowaniu. Nalezg do nich: nieche¢ do
kontaktu fizycznego, ktora czesto pojawia sie tuz po urodzeniu, zaburzenia
komunikacji, brak kontaktu wzrokowego, zachowania kompulsyjne i stereoty-
powe, samotne zabawy, zamkniecie w sobie, brak mozliwosci dotarcia (Olioso
iin,, 2009; Oliveriin, 2003; 2009; 2010).

Najpowszechniejsze zachowania stereotypowe przy CdLS to kotysanie sie,
przyjmowanie dziwnych pozycji ciata i krecenie réznymi przedmiotami. Cho¢
czesto$¢ wystepowania tego typu zachowan jest wysoka (wynosi 57-78%), to
jednak nie rozni sie ona znacznie od czestotliwo$ci wystepowania tego typu
zachowan w innych grupach os6b z upo$ledzeniem umystowym. Jednym
z zachowan, ktore jednocze$nie moze stac sie niebezpieczne dla chorej osoby,
jest autoagresja. Przyczyny autoagresji mozna podzieli¢ na wewnetrzne i ze-
wnetrzne. Pierwsze sg zwigzane z uczuciem bélu i dyskomfortu; autoagresja
jest traktowana jako rodzaj stymulacji sensorycznej. Przyczyny zewnetrzne to
te, ktorych Zrdédlo znajduje sie w Srodowisku. Jest prawdopodobne, Ze przy-
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czyny zachowania samookaleczajgcego sie u dzieci i dorostych z syndromem
Cornelii de Lange nie r6znig sie bardzo od tych u innych ludzi, ktérzy maja
upos$ledzenie umystowe. Stan zdrowia zwigzany z bélem i dyskomfortem, sa-
mookaleczanie satysfakcjonowane poprzez stymulacje sensoryczng i wystg-
pienie lub usuniecie kontaktéw socjalnych - wszystkie te zachowania pojawia-
ty sie u 0s6b z niepetnosprawnoscia intelektualng. Réznicg w syndromie Cor-
nelii de Lange moze by¢ to, Ze chorzy cierpia na wiecej schorzen powodujacych
nasilenie samookaleczania i majg ubozsza ekspresje komunikacyjng, a w kon-
sekwencji bardziej prawdopodobne jest, Ze samookaleczanie moze by¢ proba
komunikacji. Chorzy z CdLS majg takze wieksze trudnosci z pohamowaniem
swoich reakcji tego typu. Samookaleczanie sie jest prawdopodobnie jednym
z trudniejszych zachowan, z ktérymi muszg sobie radzi¢. Kochajacej sie rodzi-
nie jest szczegdlnie trudno zachowac¢ zimng krew w obliczu samookaleczania
chorego, poniewaz instynkt podpowiada, aby chroni¢ swoje dziecko i da¢ mu
to, czego chce, by powstrzymac takie reakcje. Badania pokazuja, Ze taka strate-
gia moze by¢ zla, poniewaz moze uczy¢ dziecko uzywania samookaleczania
jako $rodka komunikacji.

W przypadku pojawienia sie autoagresji nalezy pamieta¢ o tym, Ze zawsze
pierwsza rzecza, jaka powinno sie zrobi¢, jest wykluczenie przyczyn soma-
tycznych (dolegliwosci boélowe, najczesciej refluks zotgdkowo-przetykowy)
(Luzzani i in., 2003; Oliver i in., 2003). Tym bardziej, Ze istniejag udokumento-
wane przypadki pacjentéw z upo$ledzeniem umystowym, prezentujgcych za-
chowania autoagresywne i cierpigcych na refluks Zotadkowo-przetykowy,
u ktérych zachowanie samookaleczajace ustgpito po przeprowadzeniu operacji
fundoplikacji, co wskazuje na wyraZny zwigzek refluksu z zachowaniem auto-
agresywnym jako jego przyczyna (Goessler, Huber-Zeyringer, Hoellwarth,
2007). Priorytetem w dziataniach zapobiegajacych samookaleczeniom jest
Swiadomos$¢ rodzicow i opiekunow, Ze dzieje sie to nie dlatego, iz dziecko cier-
pi na CdLS, ale z tego powodu, Ze u podstaw leza bardziej konkretne przyczyny,
ktorych likwidacja pozwoli wyeliminowac¢ takie zachowania dziecka.

U nastoletnich i dorostych os6b pojawiajg sie potrzeby zwigzane z zaspo-
kojeniem popedu ptciowego. W pedagogice istniejg w tej kwestii 2 teoriel:
pierwsza zaklada, Ze poped mozna zaspokoi¢ poprzez potrzebe przynalezno-
$ci, bliskosci i nie dotyczy on fizyczno$ci; druga opowiada sie za tym, Ze jedyna
mozliwos$cig zaspokojenia popedu jest masturbacja. Nalezy uwrazliwi¢ rodzi-
cOw, ze pojawiajaca sie u ich dzieci masturbacja jest czym$ naturalnym
i z pewnoscia nie powinni jej zabrania¢, a tym bardziej za nig kara¢. Rola rodzi-

1 (Przyp. red.) Nowak-Lipinska (1996) wskazata na trzy orientacje w pogladach na seksualno$¢
0s6b z niepetnosprawno$cia intelektualna: 1) orientacja deseksualizacyjno-unikajgca; 2) orientacja
seksualno-totalnie-akceptujaca; 3) orientacja seksualno-sublimacyjna. Wiecej na ten temat: Nowak-
-Lipinska (1996).
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cow, wychowawcdédw czy opiekunéw polega na nauczeniu zaspokajania tej po-
trzeby w sposéb akceptowalny spotecznie (niepublicznie). Nalezy przy tym
pamietac o realizacji potrzeby bliskos$ci (rowniez cielesnej), ktora jest w stanie
w pewnym stopniu zaspokoi¢ takze poped piciowy?.

Rehabilitacja

Dzieci z CdLS prezentuja duza réznorodnos¢ pod wzgledem nasilenia ob-
jawow warunkujgcych ich mozliwosci rozwojowe. Noworodki w wiekszosci
maja zaburzenia odruchu ssania, a czesta obecno$¢ refluksu zotgdkowo-
-przetykowego powoduje wymioty i ulewania - u dzieci obserwuje sie op6z-
niony przyrost masy i dtugosci ciata przez caty okres wzrostu w réznym stop-
niu.

U wiekszosci dzieci z CdLS stwierdza sie tez zaburzenia o$rodkowego
uktadu nerwowego pod postacia opdZnionego rozwoju psychoruchowego,
nieprawidtowego napiecia miesSniowego, czesSciej wzmozonego niz obnizonego.
U wszystkich stwierdza sie upo$ledzenie umystowe réznego stopnia. Czes¢
dzieci nigdy nie zaczyna méwi¢, ograniczajac sie do charakterystycznego po-
mrukiwania, wypowiadania sylab lub kilku prostych stow.

Ponadto elementem CdLS u czesci chorych sa wady konczyn, szczegélnie
goérnych, braki, najczesciej na poziomie przedramienia czy reki. Obserwuje sie
przykurcz zgieciowy w stawach tokciowych i przykurcz w stawach miedzypa-
liczkowych V palca. Stopy sg mate, o krétkich, niekiedy zro$nietych palcach,
ptaskie lub ptasko-koslawe.

Rodzice dziecka z CdLS, po zdiagnozowaniu tego zespotu z okresleniem je-
go postaci (tagodna, umiarkowana, ciezka), powinni trafi¢ do poradni rehabili-
tacyjnej i otrzyma¢ wskazéwki odnos$nie do pielegnowania i stymulowania
rozwoju dziecka - program rehabilitacji powinien by¢ indywidualnie opraco-
wany i dobrany stosownie do postaci zespotu i potencjatu dziecka. Rozwéj
dziecka zdrowego odbywa sie wedtug okre$lonego wzorca. Wiek osiggania
szczego6lnie istotnych umiejetnosci, jak trzymanie gltowy, siadanie, stanie czy
chodzenie nazywamy kamieniami milowymi w rozwoju dziecka. OpdzZnienie
rozwoju motorycznego, psychicznego czy rozwoju funkcji mowy oceniane jest
przez przyréwnywanie do wzorca, jakim jest rozwoj dziecka zdrowego. Sche-
mat rozwoju dzieci z CdLS opracowali Kline i wspotpracownicy (Kline i in.,
1993). Punktem wyj$cia do opracowania programu rehabilitacji dziecka z CdLS

2 (Przyp. red.) Warto przeczyta¢: Ko$cielska, 2004; Karwacka, 2006; Fornalik, 2011a; 2011b.
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jest ocena funkcjonalna. Rehabilitacja powinna by¢ wczesna, powszechna,
kompleksowa i ciagta, a w procesie tym powinni uczestniczy¢ lekarze, fizjote-
rapeuci, psycholodzy, logopedzi, pedagodzy i terapeuci zajeciowi. Ustala sie
cele bliskie i odlegte terapii - te ostatnie musza uwzglednia¢ ograniczenia
wynikajace z wad rozwojowych, zwlaszcza koniczyn gérnych. Odpowiednio
wczesnie rozpoczete usprawnianie ma istotny wptyw na dalszy rozwéj psy-
chomotoryczny dziecka - u najmtodszych dzieci mozna zastosowaé metode
NDT Bobath lub Vojty. Fizjoterapeuta powinien wiedzie¢ o obecnosci refluksu
zotgdkowo-przetykowego, mozliwosci ulewania czy wymiotéw w trakcie tera-
pii. Niezbedna jest rowniez wiedza, czy dziecko widzi i styszy - deficyty w tym
zakresie w sposéb istotny modyfikuja program terapeutyczny. Fizjoterapia
powinna by¢ systematycznie realizowana i modyfikowana zgodnie ze stanem
klinicznym dziecka. W kompleksowym programie warto takze uwzgledni¢ na
przyktad muzykoterapie czy terapie z udziatem zwierzat. Wazne jest takze
ksztaltowanie umiejetnos$ci samoobstugi (Nyka, Jabtoniska-Brudto, 2006).

Postepowanie edukacyjno-terapeutyczne

Czesto zdarza sie, ze dzieci po urodzeniu nie lubig dotyku innej osoby, nie
lubig by¢ przytulane. Nalezy powoli przetamywac te nieche¢. Warto poswieci¢
czas, aby znaleZ¢ sposo6b i nauczy¢ dziecko jedzenia z butelki, aby jak najszyb-
ciej wyeliminowa¢ karmienie sondg. Nalezy rowniez przestrzega¢ regularnych
po6r karmienia. Noworodki z CdLS rzadko upominajg sie o jedzenie, wiec kar-
mienie na zyczenie nie jest w tym przypadku dobrym rozwigzaniem. Trzeba
takze pamieta¢, ze dzieci z syndromem CdLS czesto przez kilka pierwszych
miesiecy zycia nie wydaja zadnych dzwiekéw. W dalszym postepowaniu ze
starszym dzieckiem nalezy zwraca¢ uwage na to, aby jak najrzadziej przeby-
wato ono samo, gdyz bardzo tatwo dochodzi wtedy do powstania zachowan
stereotypowych. Nalezy zapewni¢ dziecku optymalny poziom stymulacji.
Warto réwniez zadba¢ o opieke logopedyczna. Dzieci z CdLS dobrze radza
sobie w réznych placéwkach o$§wiatowo-rewalidacyjnych. Zwykle korzystnie
na rozwoj dziecka wptywa postanie go do przedszkola czy szkoty. Jezeli nie
ma przeciwwskazan medycznych, jest to niewgtpliwie lepsza forma niz in-
dywidualne nauczanie w domu. Proponuje sie rowniez, aby uczy¢ dzieci ja-
kiego$ alternatywnego sposobu komunikacji pozawerbalnej. Utatwi im to
funkcjonowanie w $rodowisku i moze zapobiec powstawaniu niepozadanych
zachowan.
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Stowarzyszenie CdLS-Polska

Narodziny dziecka z zespotem CdLS s3 potwornym wstrzasem i wielkg tra-
gedia, tak dla rodzicow, jak rowniez dziadkdw i pozostatej czesci rodziny. Nikt
nie planuje narodzin ,takiego” dziecka. To zaplanowane byto bardzo oczeki-
wane, a miato by¢ najpiekniejszym na $wiecie, cudownym malenstwem. Nie-
stety urodzito sie ,inne” dziecko. Gdy ta chwila nastapi, rodzice poczatkowo nie
dowierzaja: niemozliwe, ze spotkato nas co$ takiego. Potem prébujg szukac
zaprzeczenia bolesnej prawdzie u réznych rzeczywistych i rzekomych autory-
tetow. Pojawia sie gniew i poszukiwanie winnego. Obok losu, opatrznosci, nie-
dopatrzen stuzby zdrowia wing obarczaja samych siebie: co$ zaniedbali$my,
spotkata nas kara. Ale za co? Jest jeszcze wiele innych pytan, ktoére zawsze po-
zostaja bez odpowiedzi. Zawala sie $wiat rodzicéw, przeszywa ich bdl i roz-
pacz. Oto stato sie co$ strasznego, co bedzie trwato! ,Zdolnosci, talenty, cate
bogactwo odziedziczone po rodzicach, dziadkach, pradziadkach - zostang
zmarnowane" - s3 to stowa, o ktérych sie mysli, ale nie wypowiada ich gtosno.
Czasami tylko z boku, w zaleznosci od spotecznosci, docieraja do rodzicow zte
i bardzo ranigce, a podgrzewane zawiscig ludzka komentarze. Czas rozpaczy
trzeba niestety przejs¢, jak zatobe po $mierci bliskiej osoby. Jest ona w istocie
zatoba po dziecku, dziecku, ktére miato sie urodzié, tym wymarzonym. W ,sta-
nie zatoby” rady i wskazéwki udzielane rodzinie nie sg skuteczne. W tym okre-
sie trzeba jej pom6c w wyrazeniu, zrozumieniu i przezyciu jej emocji. Dobrze
przystosowani rodzice po przejsciu ,okresu zatoby” nie licza na cuda, ale po-
Swiecaja siebie bez reszty swojemu dziecku, akceptujgc je w petni takim, jakim
jest i potrafiac cieszy¢ sie z jego najdrobniejszych sukcesow.

Tak naprawde nigdy nie byto i raczej jeszcze dtugo nie bedzie gotowego
przepisu ani recepty na wtasciwe postepowanie w tak trudnych momentach
zycia rodzin, w ktérych rodzi sie niepetnosprawne dziecko. Nie ma instrukgji,
do ktérej wystarczy sie odwota¢ i poradzi¢ sobie. Cztowiek zagubiony, zrozpa-
czony nie moze i nie umie zastosowac sie do dobrych rad. On potrzebuje wy-
gadania sie, wyzalenia, opowiedzenia, jak sie czuje i jak widzi swoje miejsce
w tak skomplikowanej sytuacji. To trudny i czasami bardzo dlugi naturalny
proces. Dopiero gdy rodzice uporzadkuja swoje przemyslenia i zaakceptujg
nowga sytuacje, wtedy, wspolnie ze specjalistami, moga opracowac sposoéb
i wytyczy¢ droge dalszego postepowania dla siebie i swojego chorego dziecka.
Bardzo potrzebne w tym okresie jest takze porozumienie z ludZmi majgcymi
podobne problemy. Chodzi nie tylko o wymiane do$wiadczen i informacji, ale
o0 to, by zosta¢ wystuchanym przez kogos, kto to wszystko zna i rozumie. Taka
rozmowa daje czasem wiecej niz fachowe wskazéwki specjalisty (Wnuk,
2009).
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Ruch rodzicéw na rzecz pomocy dzieciom z CdLS rozpoczat sie w USA i za-
owocowat zalozeniem majgcej juz ponad 25-letnie tradycje fundacji. Z czasem
podobne stowarzyszenia zaczety powstawaé w innych krajach, réwniez euro-
pejskich, obejmujac opiekg okoto 3500 chorych z CdLS. Polskie Stowarzyszenie
CdLS-Polska powstato 9 marca 2001 roku w Zninie w wojewédztwie kujaw-
sko-pomorskim i objeto swoim zasiegiem pacjentéw z terenu catej Polski,
prowadzac rejestr chorych i posredniczac w organizowaniu wielospecjalis-
tycznej opieki nad nimi (Wnuk, 2009). Tradycjg sa coroczne zjazdy, w ktorych
uczestniczy zwykle kilkadziesigt rodzin. Spotkania owocujg prowadzong sys-
tematycznie korespondencja z rodzicami i opiekunami. Przedstawiciele orga-
nizacji takze czynnie uczestnicza w zjazdach $wiatowych. Od 2002 roku na
Gdanskim Uniwersytecie Medycznym dziata system wielospecjalistycznej dia-
gnostyki pacjentow z CdLS, z ktorego skorzystato 63 chorych i ich rodziny.

Stowarzyszenie CdLS-Polska bardzo pomaga rodzicom dzieci z CdLS, dajac
im mozliwo$¢ dotarcia do wiedzy o samym zespole, jak réwniez wymiany do-
$Swiadczen, informacji, wspélnych spotkan, podczas ktérych moga podyskuto-
wa¢, wyzali¢ sie, by¢ wystuchanymi i zrozumianymi, wreszcie, poradzi¢ sie
bardziej doswiadczonych rodzicéw co do probleméw wystepujacych u swojego
dziecka. Jako zatozyciele obserwujemy te bardzo pozytywne w skutkach sytu-
acje juz od ponad 6 lat, podczas kolejnych 8 zjazdéw dzieci i rodzin CdLS-
-Polska. Umownie nazywamy nasze zjazdy swego rodzaju ,}adowaniem baterii
dla rodzin” na kolejny rok trudnego zycia. Rozbudzamy w nowych rodzinach
nadzieje, przekonujac, Ze da sie normalnie zy¢ z ta choroba. Poréwnywanie
rozwoju dzieci samo w sobie jest bardzo budujace dla stazowo mtodych ro-
dzin, gdyz pokazuje wystepujace réznice miedzy dzieémi, ale rowniez obrazuje,
jak mozna ,wypracowac” swoje dziecko z CdLS. Dajemy mtodym rodzinom,
ktérych pierworodne dziecko ma zespdt CdLS, namacalng i zauwazalng szanse
(przeciez urodzito sie w naszych rodzinach juz 6 zdrowych dzieci), Ze moga
jeszcze mie¢ zdrowe potomstwo. Na corocznych zjazdach rodzice bezposred-
nio kontaktuja sie z lekarzami poszczegélnych specjalnosci, poczawszy od
genetyki, pediatrii, gastroentrologii, chirurgii, anestezjologii, neurologii, a za-
konczywszy na rehabilitacji i psychologii. Wydawa¢ by sie mogto, Ze jedno
spotkanie w roku nic nie znaczy. Nic bardziej mylnego. Jeszcze 9 lat temu ro-
dziny z dzie¢mi majacymi CdLS w Polsce nie wiedzialy nic o samej jednostce
chorobowej oraz istnieniu innych dzieci z CdLS. Mato, nie znaly Zadnej innej
rodziny w Polsce majacej takie samo dziecko jak oni. Natomiast dzisiaj z odna-
lezionych 154 polskich rodzin majacych dzieci z CALS wiele sie zaprzyjaznito,
odwiedza sie lub utrzymuje kontakty telefoniczne. Po prostu znaja sie, maja
gdzie zapuka¢, gdy potrzebuja pomocy, a to znaczy bardzo wiele. Rodziny
z dtuzszym stazem najlepiej wiedza, jak byto im ciezko przez wiele lat osamot-
nienia, a byto to jeszcze nie tak dawno.



116 ILONA BLECHA, JOANNA JABLONSKA-BRUDEO, JOLANTA WIERZBA, WIESEAW WNUK

Na koniec stowo otuchy dla rodzicéw, ktérzy mogag martwié sie o wptywy
choroby dziecka na reszte rodziny. Dowody naukowe sugeruja, ze doSwiadcze-
nie posiadania dziecka z upos$ledzeniem czesto pomaga zwigza¢ rodziny (tak
wiec na przyktad czestotliwo$¢ rozwodow jest w takich rodzinach nizsza). Co
wiecej, chociaz rodzice czesto martwig sie o wptyw choroby na pozostate dzie-
ci w rodzinie, to badania pokazujg, Ze rodzenstwo dobrze znosi zaistniatg sytu-
acje i istnieje wieksze prawdopodobienistwo, Ze wybierze zawdd zwigzany
z opieka nad takimi dzie¢mi niZ osoby, ktore nie majg rodzenstwa z uposledze-
niami.

Fot. 1. Wiosenne spotkanie rodzin

Fotografia ze zbioréw Stowarzyszenia CdLS-Polska
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Zespol Turnera

Zesp6t Turnera (Turner Syndrome - TS) wystepuje raz na okoto 2,5 tysigca
zywych urodzen dzieci pici Zenskiej (Hall i in., 1982). Zaburzenie to wystepuje
tylko u kobiet i zwigzane jest z catkowitg lub cze$ciowg utratg jednego z pary
chromosomoéw ptciowych X. Na $wiecie Zyje obecnie okoto 1,5 miliona kobiet
z TS1, z czego w Polsce okoto 8-10 tysiecy, z ktorych blisko 3 tysigce stanowig
dziewczynki przed 18. rokiem Zycia (Lacka, Lawniczak, 2009; Lew-Starowicz
i in,, 2003). Pomimo licznych wczes$niejszych danych dotyczacych choroby pet-
nego opisu dokonat dopiero w roku 1938 amerykanski lekarz Henry Turner.
Zagadke etiologii TS rozwigzano natomiast w roku 1959, kiedy zespét doktora
Charlesa Forda, genetyka z Oksfordu, odkryl, Ze przyczyna zaburzen jest nie-
prawidtowos$¢ w budowie lub utrata jednego z dwoch zenskich chromosomoéw
ptciowych.

Etiologia

Wyposazenie genetyczne kazdej komdrki ciata ludzkiego stanowig 22 pary
(44) chromosomoéw ciata i 1 para chromosoméw ptciowych. U kobiety chro-
mosomy ptciowe to para chromosomoéw X, zatem kariotyp zdrowej kobiety jest
zapisany jako 46XX. Do powstania TS dochodzi, gdy pt6éd catkowicie lub cze-
$ciowo utraci jeden z pary chromosomdéw piciowych X. Konsekwencja takiej
sytuacji sa zmiany zaré6wno wewnetrzne (wady wrodzone), jak i zewnetrzne
(nietypowy fenotyp - wystepujg tak zwane stygmaty turnerowskie). Do cat-
kowitej lub czesciowej utraty chromosomu X moze dojs¢ w wyniku (Lacka,
Lawniczak, 2009, s. 20):

LTS - skrot wystepujacy w literaturze anglojezycznej; polski skrét to ZT.
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1) nieprawidtowego rozej$cia sie chromosoméw podczas podziatu mejo-
tycznego (tak zwana nondysjunkcja), ktéry prowadzi do monosomii (catkowi-
tej utraty) chromosomu X (kariotyp 45X, czasem zapisywany jako 45X0);

2) aberracji struktury chromosomu X - w kariotypie stwierdza sie wpraw-
dzie 46 chromosomow, w tym 2 ptciowe, jednak 1 z nich jest strukturalnie
zmieniony; istnieje wiele wariantéw kariotypu, z ktérych najczestsze to: czes-
ciowa lub catkowita delecja ramienia krotkiego chromosomu X [kariotyp
46Xdel(Xp)], catkowita delecja ramienia dtugiego chromosomu X [46Xdel(Xq)],
izochromosom ramienia dtugiego chromosomu X [46Xi(Xq)], izochromosom
ramion krétkich [46Xi(Xp)], pierScieniowy chromosom X [46Xr(X)], chromo-
som markerowy (fragment innego chromosomu, 46X+mar);

3) nieprawidlowego rozejscia sie chromosoméw podczas podziatéw ko-
morek we wczesnych stadiach rozwoju embrionalnego, co prowadzi do wyste-
powania u jednej osoby 2 lub wiecej linii komérkowych, sposrod ktorych przy-
najmniej 1 jest charakterystyczna dla TS [najczestsze kariotypy to: 45X/46XX,
45X/46XY, 45X/46Xi(Xq), 45X/46Xdel(Xp), 45X/46XX/47XXX].

Klasyczny (po raz pierwszy opisany) kariotyp turnerowski 45X, w ktérym
najpetniej manifestuja sie wszystkie objawy TS, dotyczy jedynie okoto 20%
chorych. Najcze$ciej natomiast wystepuje réznego typu mozaicyzm (50-75%
chorych) (Lawniczak, 2007; Jez, 1999, s. 11; Lacka, Lawniczak, 2009, s. 18).

Symptomatologia

Na klasyczny fenotyp zespotu Turnera sktada sie pie¢ grup objawdéw (Mi-
dro, 1999, s. 111-112, por. Twardowski, L.acka, Lawniczak, 2009, s. 97):

1) zaburzenia wzrastania;

2) pierwotna niewydolnos¢ jajnikow;

3) specyficzny fenotyp morfologiczny; charakteryzuja go miedzy innymi
cechy potocznie zwane somatycznymi cechami Turnera, w odréznieniu od
cech rozwoju cielesno-ptciowego;

4) rézne wady narzad6w wewnetrznych;

5) specyficzny fenotyp rozwoju i zachowania obejmujacy grupe cech psy-
chicznych i umiejetno$ci rozwojowych nabywanych w odmiennym tempie,
ktére nie ograniczaja zasadniczo rozwoju umystowego.

Zaburzenia wzrastania
Jednym z pierwszych objawoéw TS jest zwykle obserwowany juz w Zyciu

ptodowym niedobér wzrostu albo/i ciezaru ciata ptodu, a takze skrécenie kon-
czyn okreslane mianem dystrofii wewnatrzmacicznej lub wewnatrzmacicznym
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opo6znieniem wzrastania (IUGR - Intrauterine Growth Retardation) (Wisniew-
ski, 2005, s. 41). Najnowsze badania wykazujg, Zze objawy dystrofii wewnatrz-
macicznej nie muszg jednak wystepowac u wszystkich ptodéw chorych na TS,
co w duzym stopniu utrudnia rozpoznanie i szybkie zdiagnozowanie choroby.
Noworodki z TS charakteryzuje natomiast zwykle mniejsza niz u zdrowych
dzieci urodzeniowa masa ciata (o okoto 500 gramoéw) oraz mniejsza dtugosé
ciata (o okoto 3-4 centymetry) (Hall i in., 1982, za: DeGrouchy, Turleau, 1977;
Rieser, Davenport, 2008), ktéra pogtebia sie w okresie dzieciistwa i adole-
scencji (brak skoku pokwitaniowego). Nalezy podkreslié, Ze u chorych na TS
nie wystepuje niedob6r hormonu wzrostu (GH) (Carel i in., 2005, s. 1992),
a jego sekrecja (wydzielanie) jest prawidtowa, natomiast nie jest on we wta-
Sciwy sposéb wykorzystywany (oporno$¢ receptora hormonu wzrostu) (Ran-
ke, 1999). Dodatkowa przyczyna opdZnienia wzrastania sg miedzy innymi
zaburzenia wchtaniania i/lub taknienia czesto wystepujace u dziewczynek
z TS. Wielu rodzicow jest zaniepokojonych, gdy zauwaza, Ze ich dziecko je mato
lub prawie wecale, nie domaga sie jedzenia, musi by¢ wrecz do niego zmuszane
(problemy z karmieniem moga by¢ takze skutkiem nietypowej budowy fizycz-
nej - gotyckie podniebienie, hipoplazja srodkowej czesSci twarzy) (Hall i in.,
1982). Taka sytuacja utrzymuje sie zwykle do 1.-2. roku zycia. Badania wyka-
zaly, Ze moze by¢ to powodowane czesta w przypadku dzieci z TS hipotonia
(ostabieniem mies$ni) policzkdw i warg, zaburzeniami ruchéw jezyka i stabym
rozwojem zucia (Mathisen, Reilly, Skuse, 1992). Lekarze powinni zatem roz-
wazac diagnoze TS u kazdej dziewczynki, u ktérej wystepuja zaburzenia tak-
nienia oraz tempo ros$niecia jest spowolnione lub wzrost odbiega od wzrostu
réwiesnikow (Davenport i in.,, 2002). Wprawdzie rodzice moga zauwazy¢
pewne niepokojgce objawy (na przyktad gdy dziewczynka nosi ponad rok te
same ubrania i z nich nie wyrasta lub nie rosnie tak szybko, jak jej rodzen-
stwo), jednak czesto dopiero rozpoczecie nauki szkolnej pozwala rodzicom
dostrzec réznice we wzroscie ich corki i zdrowych rowiesniczek (Tesch, 2000).

Pierwotna niewydolnos¢ jajnikow

Dojrzewanie piciowe u dziewczat z TS jest op6Znione lub nie wystepuje
samoistnie i zazwyczaj musi by¢ wywotywane sztuczne w toku terapii hormo-
nami ptciowymi. Lacznie z infantylizmem ptciowym (brakiem rozwoju gruczo-
16w sutkowych), pierwotnym brakiem miesigczki i nieptodnoscia wystepuje
u okoto 70-80% chorych na TS. U pozostatych 10-20% czynno$¢ jajnikéw moze
by¢ cze$ciowo zachowana, co prowadzi wprawdzie do wystgpienia menarche
(pierwszej miesigczki), ale cykle sg zwykle nieregularne i po kilku miesig-
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cach/latach samoistnie zanikaja. Tylko u kilku procent dziewczat zachowana
jest ptodnos¢ (2-5%) i regularnos¢ cyklow, jednak te osoby sa zwykle narazone
na wystgpienie przedwczesnej menopauzy (Lawniczak, Lacka, 2009, s. 11).

Specyficzny fenotyp morfologiczny

Symptomem, ktéry moze juz w okresie ptodowym utatwi¢ rozpoznanie TS,
jest obecno$¢ wodniaka torbielowatego szyi (cystic hygroma), wrodzona de-
formacja systemu limfatycznego polegajgca na wystepowaniu cyst(y) w okoli-
cy tkanki miekkiej karku (Wisniewski, 1998). Diagnoza wodniaka moze by¢
dokonana juz w pierwszym trymestrze cigzy poprzez badanie USG (Sahin i in.,
2006, s. 136). Obecnos¢ wodniaka nie jest jednoznaczna z diagnozg TS, sugeru-
je jednak, iz w stawianiu diagnozy powinno sie uwzgledni¢ zespét Turnera,
zwlaszcza je$li ptéd jest pici Zzenskiej. Rozpoznanie TS u noworodka utatwia
takze stwierdzenie obecno$ci wad w budowie powtok, szczegdlnie obrzekow
limfatycznych grzbietowych powierzchni dtoni i stop (Wisniewski, 1998, s. 41).
Obrzeki limfatyczne stép mogg wymagaé zaktadania uciskowych elastycznych
skarpetek, a w rzadkich przypadkach interwencji chirurgicznej (Tesch, 2000).
W obrebie gtowy i szyi moze wystepowac kilka charakterystycznych objawéw:
obszerne fatdy skérne na karku noworodka, dajgce wrazenie zdecydowanego
nadmiaru skéry w tym obszarze ciata (tak zwany neck-webbing lub webbed
neck), krétka i szeroka, ptetwista szyja, nisko osadzone uszy, nisko przebiegajaca
linia wloséw na karku (Ceglia, Ruan, Ulloa, 2005), takze gotyckie podniebienie
i/lub rozszczep podniebienia. Jednym z najbardziej charakterystycznych obja-
wow TS jest fatd skérny nad miesniem triceps brachii (tak zwane pterigium col-
Ii). Nie ma on znaczenia zdrowotnego, ale z przyczyn estetycznych moze by¢
usuniety chirurgicznie. Cechg charakterystyczna jest réwniez szeroka klatka
piersiowa z szeroko rozstawionymi sutkami. Do mniej istotnych z medycznego
punktu widzenia cech nalezg znamiona barwnikowe - brunatne pieprzyki, sytu-
ujace sie gtdwnie na tutowiu, konczynach, czasem takze na twarzy (Elsheikh i in.,
2002). W kolejnych etapach zycia stygmaty turnerowskie zaznaczone na wczes-
niejszych etapach zwykle utrzymuja sie lub nasilajg. Prawdopodobienistwo wy-
stgpienia poszczegblnych objawéw zwigzane jest z genotypem, ale korelacja
pomiedzy fenotypem a genotypem nie jest tatwa do przewidzenia, zwtaszcza gdy
pt6d ma kariotyp mozaikowy (Saenger i in., 2001).

Roézne wady narzadow wewnetrznych

Juz w najmtodszym wieku u dziewczynek z zespotem Turnera moga ujaw-
nic sie ré6znego typu wady narzadéw wewnetrznych. Moze dochodzi¢ do mani-
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festacji lub nasilenia wad serca, uktadu moczowego (nawracajace zakazenia
drég moczowych), tarczycy, narzadéw sensorycznych (wzroku, stuchu). Moze
wystapi¢ przerost migdatkéw, zaburzenia tolerancji glukozy. W okresie doj-
rzewania, a takze w zyciu dorostym jednym z gtéwnych probleméw czesto
staje sie osteoporoza (Lacka, 2005, s. 989), ktéra w przypadku zespotu Turne-
ra moze mie¢ dwojaka przyczyne: wybitny niedobér estrogendéw, zwigzany
z pierwotnym uszkodzeniem gonad, oraz defekt kostny, zwigzany z brakiem
chromosomu X. Wptyw na powstawanie i rozwéj osteoporozy moze miec¢ takze
zaburzona gospodarka hormonu wzrostu (GH), ktéry wptywa na przyrost ma-
sy kostnej. U dziewczat z TS moga pojawic sie takze inne wady uktadu kostne-
go: skolioza, koslawos$¢ tokci i kolan, skréocenie 1V i V koSci $rédrecza (objaw
Archibalda), skrocenie 1V i V kosci $rddstopia, objaw Kosowicza (pionowe wy-
dtuzenie wewnetrznego wyrostka kosci udowej), objaw Madelunga (pionowe
wydtuzenie wewnetrznego wyrostka kosci promieniowej). Wiele choréb i za-
burzen moze wspoéttowarzyszy¢ zespotowi Turnera: choroby serca i uktadu
krazenia, nerek i uktadu moczowego, zaburzenia funkcjonowania tarczycy,
choroby skory, zaburzenia narzadéw sensorycznych, a takze otytos¢, cukrzyca
i nowotwory gonad. Schorzenia te pojawiaja sie kilka- lub nawet kilkunasto-
krotnie cze$ciej niz w ogole populacji kobiet.

Specyficzny fenotyp rozwoju i zachowania
dziewczat z TS

Dziewczeta z TS maja charakterystyczny profil neuropoznawczy, ktory jest
w pewnym stopniu skutkiem braku materiatu genetycznego z utraconego
chromosomu X (lub jego czesci)2. W profilu tym nie wystepuja deficyty w jed-
nej, konkretnej lokalizacji mézgu, lecz charakteryzuje sie on wieloogniskowa
dysfunkcjg mézgu, ktérej skutkami sg najczesciej (Wikiera, Noczynska, 2006,
s.177; Saengeriin., 2001):

 zaburzenia koncentracji uwagi (zwtaszcza u dziewczat w wieku szkolnym
- wystepowaty one az u 24% badanych (Bondy i in., 2006, s. 23);

« zaburzenia koordynacji wzrokowo-ruchowej (np. problemy z pisaniem);

« zaburzenia koordynacji wzrokowo-przestrzennej;

2 Twardowski, Lacka i Lawniczak (2009, s. 102, za: Ross i in., 2007, Molko i in., 2004) upatru-
ja trojakiej przyczyny probleméw rozwojowych w TS. Sg to: ubytek czesci materiatu genetycznego
w wyniku aberracji chromosoméw ptciowych, co powoduje miedzy innymi zmiany w strukturze
moézgu i komunikacji miedzy jego cze$ciami; przyczyny natury hormonalnej - gtéwnie na skutek
niedorozwoju gonad, co moze wptywac na sprawno$¢ proceséw pamieci, czas reakcji, sprawnosc¢
funkcji neuromotorycznych oraz na zachowanie; czynniki Srodowiska rodzinnego, szkolnego, ré-
wiesniczego i zawodowego, ktore wspdtksztattujg charakterystyczny dla TS profil osobowosci.
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¢ mniejsza zdolno$¢ rozwigzywania problemoéw, gtéwnie ktopoty z rozwig-
zywaniem problemoéw niewerbalnych (na przyktad trudnos$ci z matematyka);

« stabsza pamie¢ operacyjna;

e trudno$ci w rozpoznawaniu subtelnych ,wskazéwek” spotecznych;

« deficyty psychomotoryczne (niezdarno$c);

e nizsze ambicje i trudno$ci w zachowaniu (Jez, 1999, s. 17).

Badania dowiodty, ze cze$¢ sposrdd tych deficytow moze zosta¢ wyrdéwna-
na dzieki hormonalnej terapii estrogenowej (Saenger i in., 2001).

Ciekawga prawidtowos$¢ zauwazono, jesli chodzi o wrazliwos$¢ sensoryczng
dziewczat z zespotem Turnera - sg one zwykle stuchowcami i w ten sposéb
przyswajajag najwiecej informacji, podczas gdy wiekszo$¢ spoteczenstwa to
wzrokowcy (Tesch, 2000). W standardowych testach inteligencji dziewczeta
z TS generalnie uzyskuja wyniki przecietne w skali werbalnej (stownej), lecz
nizsze w skali niewerbalnej (bezstownej) (www.turner.org.pl). Moze wystepo-
wac u nich selektywne obnizenie zdolnosci wykonawczych oraz wzrokowo-
-przestrzennych (Wikiera, Noczynska, 2006, s. 177). Trudno$ci w rozwigzywa-
niu probleméw niewerbalnych, zaburzenia pamieci niewerbalnej oraz trudnosci
z abstrakcyjnym mys$leniem moga powodowaé, zwtaszcza w okresie szkolnym,
problemy w nauce przedmiotéw Scistych, gtéwnie stabsze wyniki w matematyce
(Jez, 1999, s. 17; Wikiera, Noczyniska, 2006, s. 177). Zaburzenia zdolno$ci ma-
tematycznych, czyli tak zwana dyskalkulia, wystepujg u okoto 3-6% dzieci
i moga im towarzyszy¢ zaburzenia czytania i/lub uwagi (Bruandet i in., 2004,
s. 288). Wspoblczesne teorie utrzymuja, ze ludzka zdolnos$¢ do arytmetyki jest
czeSciowo zalezna od warunkdéw genetycznych, ktére w podZniejszym zZyciu
osobniczym modyfikowane sg przez edukacje. Problemy dziewczat z TS w ma-
tematyce, zwlaszcza w arytmetyce, s3 udokumentowane w wielu badaniach
(por. Mullaney, Murphy, 2009). Mazzocco (1998, s. 289) podkresla stabsze
wyniki liczenia i czestsze popelnianie btedéw u badanych z TS w stosunku do
badanych z zespotem tamliwego chromosomu X oraz w poréwnaniu z grupa
kontrolng dziewczynek zdrowych. Temple i Marriott (1998) oraz Temple
i Sherwood (2001) wykazali gorsze wyniki (wolniejsze wykonywanie operacji
matematycznych) dziewczat z TS w niektérych dziataniach matematycznych
(dodawanie i dzielenie liczb, operacje na liczbach wielocyfrowych). Bruandet
i wspoélpracownicy (2004) stwierdzili gorsze wyniki dziewczat z TS w zakresie
szacowania (potrafity oszacowac znacznie mniejszg liczbe elementéw bez ich
liczenia niz osoby z grupy kontrolnej) oraz szybko$ci w przeprowadzaniu pod-
stawowych dziatan arytmetycznych (dodawanie, odejmowanie, dzielenie,
z wyjatkiem mnozenia). Mazzocco (1998) stwierdzit stosunkowo niskie wyniki
osiagnie¢ matematycznych zwtaszcza u chorych ponizej 10 lat. Wedlug badan
zespotu Siegel, Clopper i Stabler (1998) problemy w nauce matematyki miata
blisko co trzecia sposréd badanych.
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Badania wykazuja natomiast, Ze niepelnosprawnos¢ intelektualna nie wy-
stepuje w przypadku TS czeSciej niz w ogole populacji, z wyjatkiem pacjentek
majacych maty, pierscieniowy chromosom X, u ktérych ryzyko jej wystgpienia
jest faktycznie wieksze i wynosi okoto 30% (Hall i in., 1982; Siegel, Clopper,
Stabler, 1998; Leppig i in., 2004). Inteligencja wiekszos$ci dziewczynek i kobiet
z TS jest w normie (Bondy i in., 2006).

Jesli chodzi o mocne strony kobiet z TS, to juz w latach 60. stwierdzono, Ze
majg one dobre, a czesto nawet ponadprzecietne zdolnos$ci werbalne (pomimo
wystepowania innych deficytéw i réznych probleméw zwigzanych z uczeniem
sie). W badaniach z 1982 roku zauwazono, Ze wyniki w tescie Wechslera byty
u tych kobiet o okoto 20 punktow wyzsze w czeSci badajacej zdolnosci werbal-
ne niz w cze$ciach testu zwigzanych ze zdolnosciami niewerbalnymi (miedzy
innymi rysowanie, geometria, arytmetyka) (Hall i in.,, 1982, s. 42). Badania
wykazaty, Ze w skalach stownych testéw inteligencji kobiety z TS uzyskiwaty
lepsze wyniki niz kobiety zdrowe: lepiej czytaty, lepiej przyswajaty stownictwo
i rozumiaty rzadko uzywane stowa, byty doktadniejsze (Twardowski, Lacka,
Lawniczak, 2009, za: Kesler, 2007). Wedtug Wikiery i Noczynskiej z Katedry
i Kliniki Endokrynologii i Diabetologii Wieku Rozwojowego Akademii Medycz-
nej we Wroctawiu (2006) u dziewczat z TS wystepujg naturalne zdolnosci do
nauki jezykéw, zaré6wno jezyka ojczystego, jak i jezykow obcych. Zdolno$¢ wy-
powiadania sie jest dobra i nie odbiega od przecietnej zdolnoSci dzieci zdro-
wych (Jez, 1999, s. 17).

Ogromna role w rozwoju poznawczym dziewczat z TS moze odegra¢ od-
powiednia pomoc pedagogiczna. Wiele sposréd deficytéw poznawczych mozna
skorygowac¢ poprzez regularne ¢wiczenie zaburzonych funkcji. Aby tego doko-
naé, niezbedne jest stworzenie przyjaznej atmosfery zaje¢, motywowanie do
pracy, wzmacnianie poczucia wtasnej warto$ci oraz zapewnienie dziecku od-
powiedniej dla niego iloSci czasu do wykonania zadania. ,Dziewczeta z TS po-
trzebuja przewaznie wiecej czasu, by pracowaé wtasnym tempem i sposobem.
Pozwala to na wyzwolenie kreatywnoSci i jest czesto (...) droga prowadzacg do
celu” (Wikiera, Noczynska, 2006, s. 177). Nalezy podkresli¢, Ze na problemy
w sferze poznawczej nakladajg sie czesto negatywne czynniki psychologiczne
(niska samoocena, zanizone poczucie wilasnej wartosci, poczucie innosci)
i spoteczne (brak akceptacji, odtracanie), ktére moga dodatkowo blokowaé
usprawnianie lub nawet pogtebia¢ zaburzone funkcje poznawcze. Dzieki wczes-
nemu wsparciu edukacyjnemu i spotecznemu pacjentek z TS ich perspektywy
edukacyjne moga by¢ takie same jak u zdrowych dzieci. Twardowski, Lacka
i Lawniczak (2009) proponujg proces wspomagania dziewczat z TS, w ktérym
wyrdzniaja 5 réznych obszaréw wsparcia. Sa to: konsultacje dla rodzicow -
ktérzy jako pierwsi wspomagaja rozwoj dziecka z TS, treningi umiejetnosci
szkolnych, treningi umiejetnosci spotecznych (nauka integracji, przetamywa-
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nie tendencji do izolacji, ksztaltowanie postaw akceptacji dla chorych wsréd
réwie$nikow oraz eliminowanie praktyk dyskryminacyjnych wobec dziewczy-
nek z TS), indywidualna psychoterapia oraz pomoc w wyborze optymalnego
zawodu.

Rodzina z dziewczynkg z zespolem Turnera
Sytuacja psychospoleczna rodzicow dziewczynki z TS

Diagnoza choroby genetycznej u cérki jest dla rodzicow dziecka sytuacja
niezwykle trudng, oznaczajacg wiele zmian w Zyciu catej rodziny (Gracka, Ra-
doszewska, Wisniewski, 1994). Choroba genetyczna jest wielkim szokiem dla
rodzicéw, poniewaz zwykle oczekuja oni zdrowego dziecka oraz zapewnien, ze
jest podobne do ktéregos z nich, tymczasem ich cérka z TS nie jest ani do nich
podobna, ani zdrowa. Stan przezywany w tym okresie przez rodzicéw okresla
sie czasem mianem zatoby, akcentujgc tym samym konieczno$¢ rozstania sie
rodzicow z obrazem wymarzonego, idealnego dziecka (Stengel-Rutkowski,
Anderlik, 2004). ,Poradzenie sobie z informacja o chorobie oraz ustalenie rela-
cji z chorym dzieckiem jest zatem pierwszym zasadniczym problemem, jaki
napotykaja rodzice chorych na TS” (Gracka, Radoszewska, Wisniewski, 1994).
W badaniach rodzicéw 44 dziewczynek z TS (Starke, Wikland, Moller, 2002)
prébowano ustali¢ typowa reakcje na wiadomo$¢ o chorobie cérki, a takze
wytoni¢ te zmienne, ktére utatwiaja przyjecie diagnozy i pomagaja radzi¢ sobie
z nig. Badania wykazaty, Ze sposdéb przyjecia diagnozy TS zalezy w duzym
stopniu od tego, jak przekaze ja lekarz, czy dostarczy odpowiednich, jasnych
i rzetelnych informacji na temat choroby. Rodzice, ktérym udzielono pobieznej
lub niepetnej informacji, dtuzej przezywali diagnoze choroby cérki, a sam pro-
ces okupiony byt znacznie wiekszym stresem oraz poczuciem leku i bezradno-
$ci niz w przypadku rodzicéow, ktéorym udzielono jasnych i rzetelnych wyja-
$nien. Oczywiste jest, ze nawet najdelikatniej przekazana przez lekarza
diagnoza negatywna zawsze taka pozostanie, jednak sposéb, w jaki rodzice
zostang o niej poinformowani, ma ogromny wptyw na proces ich adaptacji do
nowej sytuacji. Proces tak zwanej modelowej procedury informowania opisali
Cunningham, Morgan i McGucken (Pisula, 2004, s. 44, za: Cunningham, Morgan,
McGucken, 1984). Polega on na: jak najszybszym informowaniu rodzicow;
przekazywaniu informacji obojgu rodzicom z uszanowaniem ich uczu¢ i pry-
watnos$ci (do$¢ czesta praktyka jest przekazywanie diagnozy tylko jednemu
z rodzicéw - najczesciej matce - dla ktdrej sytuacja obciazajaca staje sie wow-
czas nie tylko sama diagnoza zaburzen rozwoju dziecka, ale takze fakt ko-
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nieczno$ci przekazania tej diagnozy ojcu dziecka); udzielaniu wyczerpujacych
informacji ze wskazaniem mozliwosci dalszej pomocy (medycznej, psycholo-
gicznej i innej).

Rodzice dziecka z TS napotykajg na swej drodze wiele problemdéw natury
zaré6wno somatycznej (zmeczenie fizyczne, problemy zdrowotne), jak i psycho-
logicznej (stres, przecigzenie psychiczne, wyczerpanie emocjonalne, osamot-
nienie oraz liczne leki - na przyktad o przysztos¢ dziecka). Gracka, Radoszew-
ska i Wisniewski (1994) podczas badan rodzicéw 9 dziewczynek z TS wyrdzni-
li 10 zasadniczych probleméw, z jakimi musza sie oni zmierzy¢. Sg to problemy
wspoélne dla wszystkich rodzin chorych na TS:

1) stopien zaakceptowania faktu urodzenia sie dziecka chorego i zwigza-
nych z tym trudnosci;

2) czy i jak powiedzie¢ dziecku, Ze jest chore;

3) zaakceptowanie sposobu leczenia, a szczeg6lnie:

4) konieczno$ci zdobywania funduszy na leczenie;

5) czeste wizyty u specjalistow;

6) codzienne zastrzyki, gdy dziecko jest leczone hormonem wzrostu;

7) czy i jak informowaé Srodowisko dziecka o jego chorobie (problem po-
jawia sie w momencie pojscia dziecka do przedszkola, szkoty i wchodzenia
w nowe grupy réwiesnicze);

8) obawy dotyczace przyszlosci dziecka - bezptodnos¢ corki;

9) zdobycie odpowiedniego zawodu, adekwatnego do mozliwosci i zdol-
nosci chorej;

10) trudnosci w znalezieniu partnera.

Podobnie jak w przypadku innych rodzicow dzieci chorych i niepeino-
sprawnych, wérdd rodzicéw dziewczat z TS, zwlaszcza matek, czesto wystepu-
je postawa nadmiernie chronigca (badania wtasne wsréd 74 chorych z TS,
materiaty niepublikowane, 2008). W literaturze mozna sie spotkac z pojeciem
prison of protection (dostownie: wiezienie ochrony) - rodzice przesadnie chro-
nig swe dziecko, ograniczaja je, nadmierna ochrona staje sie dla dziecka wie-
zieniem (Pisula, 2004, s. 16, za: Hinsburg, 1995). Dzieci niepetnosprawne lub
z Zzaburzeniami rozwoju, z uwagi na swa chorobe, sg w wielu aspektach stabsze
niz réwiesnicy (wiecej probleméw zdrowotnych, wystepowanie specyficznych
probleméw w rozwoju poznawczym, emocjonalnym czy spotecznym), a w
przypadku dziewczynek z TS ta stabo$¢ potegowana jest przez niski wzrost, co
sprawia, ze wydaja sie one jeszcze mniejsze i stabsze. Powoduje to czesto ich
infantylizowanie, traktowanie niewspo6tmiernie do wieku i stopnia rozwoju -
jak wieczne dzieci. Infantylizacja moze by¢ takze spowodowana obawg o ich
zdrowie. Z kolei postawa zbyt wymagajgca moze wynika¢ z nieprzyjecia faktu
choroby dziecka przez rodzicow. Tacy rodzice bedg w konsekwencji stawiaé
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dziecku zbyt wysokie wymagania (ktérym czesto nie jest ono w stanie spro-
sta¢), aby udowodni¢ samym sobie, Ze mimo diagnozy lekarskiej dziecko jest
zdrowe i rozwija sie prawidtowo. Postawa odtrgcajaca moze natomiast wyni-
ka¢ z poczucia winy wobec dziecka, ze jest chore. Gracka, Radoszewska
i Wisniewski (1994) w swoich badaniach wyréznili 4 sposoby (strategie) ra-
dzenia sobie (tak zwany coping, z ang. to cope - radzi¢ sobie) z choroba dziecka
i stresem z nig zwigzanym. Do nieprawidtowych naleza: zaprzeczanie - nego-
wanie choroby dziecka, stawianie dziecku zbyt duzych wymagan (jak osobie
zdrowej), nieinformowanie dziecka o chorobie; kompensacja - pobtazanie
dziecku i brak wymagan jest prébg rekompensaty, generalizowanie (przeno-
szenie) ,stabosci” dziecka na wszystkie aspekty funkcjonowania oraz izolacja -
izolowanie dziecka, dziecko nie wie o chorobie, jest ona wstydliwg tajemnica,
idealizowanie dziecka w innych aspektach (na przyktad funkcjonowania inte-
lektualnego). Jedyny prawidtowy sposdb postepowania to racjonalizacja -
racjonalne podej$cie do choroby: rodzice znajg ograniczenia dziecka, ale dajg
mu duzg autonomie, dziecko jest poinformowane o swej chorobie i o leczeniu,
leczenie traktowane jest jako zadanie. Pisula (2004, s. 49) wymienia natomiast
potrzeby rodzicéw dzieci z zaburzeniami genetycznymi. Zalicza do nich: tak
zwang potrzebe przetrwania (sita i zdrowie potrzebne do codziennego radze-
nia sobie), potrzebe przynalezno$ci i wsparcia (wiezi w rodzinie, w grupach
wsparcia), doswiadczania radosci i rozrywki (kontakty z innymi, powrét do
normalnosci zycia), odczuwania wiasnej wartosSci i kompetencji jako rodzica,
zapewnienia dziecku przysztosci, potrzebe akceptacji.

W przypadku rodzin dziecka z TS konieczne jest objecie opieka psycholo-
giczna nie tylko chorego (diagnoza psychologiczna dziecka, porady konsulta-
cyjne dla miodziezy z TS), ale takze jego rodzicéw. Rézne typy wsparcia psy-
chologicznego dla rodzicéw dzieci z zaburzeniami genetycznymi opisuja mie-
dzy innymi Pisula (2004) oraz Gracka, Radoszewska i Wisniewski (1994).
Nalezg do nich:

- wczesna interwencja - kompleksowa opieka nad rodzicami (rodzing) tuz
po diagnozie;

- konsultacje i pomoc terapeutyczna - pomoc psychologiczna dla rodzicow
(rodziny) po zaakceptowaniu nowej sytuacji i poradzeniu sobie z diagnoza;

- grupy wsparcia - czesto maja charakter psychoedukacyjny; celem jest
rozwo6j wiedzy uczestnikéw w réznych aspektach (medycznym, w zakresie
uzyskania pomocy instytucjonalnej) oraz wymiana doswiadczen i wsparcie ze
strony innych rodzicow;

- ,chwila wytchnienia” (respite care) - czasowe odcigzenie rodzicow/
rodziny od opieki nad dzieckiem (poprzez placéwki lub osoby); celem jest re-
generacja sit psychofizycznych rodzicéw/rodziny.
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Instytucje wsparcia

Ogéblnopolskie Stowarzyszenie Chorych z Zespotem Turnera powstato
w maju 1990 roku. Od poczatku miato na celu skupienie i integracje os6b do-
tknietych zespotem Turnera i dziatalno$¢ informacyjno-edukacyjng przede
wszystkim w $rodowisku chorych i ich rodzin. Wielkopolskie Stowarzyszenie
Wsparcia w Zespole Turnera powstato w lutym 2007 roku. Strategicznym ce-
lem stowarzyszenia jest ,doprowadzenie do stworzenia osobom z zespotem
Turnera warunkéw harmonijnego rozwoju fizycznego i psychospotecznego,
dajacego szanse na jako$¢ Zycia nierdznigca sie istotnie od osigganej przez
ludzi zdrowych” (<http://www.turner.org.pl/stowarzyszenie.html>, <www.
turnersyndrom.org.pl> [10.01.2011]). Aby warunki te byty spetnione, osoby
z TS potrzebuja specjalistycznej opieki medycznej, psychologicznej i pedago-
gicznej. Polskie stowarzyszenia maja odpowiedniki w innych krajach Europy
i Swiata. Europejskie stowarzyszenia kobiet z zespotem Turnera znajdujg sie
w: Anglii (www.tss.org.uk), Austrii (www.oetsi.at), Belgii, Czechach, na Stowa-
cji, w Danii (www.aaa.dk/turner), Finlandii, we Francji (www.agat-turner.org),
w Hiszpanii (www.geocities.com/HotSprings/Villa/4521/index.html), Holan-
dii (www.turnercontact.nl), Irlandii (www.tcgi.ie), Islandii, Niemczech (www.
turner-syndrom.de), Norwegii, Szkocji (www.tss.org.uk), Szwajcarii, Szwecji
oraz we Wtoszech. Na $wiecie stowarzyszenia wsparcia dla kobiet z TS istniejg
w Afryce Potudniowej, Argentynie (www.sindromedeturner.org.ar), Australii,
Brazylii, Indiach, Izraelu, Japonii, Kanadzie (www.turnersyndrome.ca), Korei,
Meksyku, Nowej Zelandii, Singapurze oraz w USA.

Innymi organizacjami dziatajacymi na rzecz miedzy innymi dziewczat z ze-
spotem Turnera s3a fundacje zajmujace sie niskorostoscia. Poza pacjentkami
z TS podopiecznymi tych fundacji sg inne osoby dotkniete problemem niskoro-
stosci. Do takich organizacji nalezg miedzy innymi polska fundacja ,Chce uros-
na¢” oraz amerykanska Human Growth Fundation. Ich celem jest nie tylko
dziatalno$¢ edukacyjno-informacyjna i udzielanie wsparcia rodzinom dzieci
niskorostych, ale takze poszukiwanie wsparcia zaré6wno medycznego (badania
naukowe), jak i finansowego oraz rzeczowego dla tych dzieci oraz upo-
wszechnianie w $wiadomo$ci spotecznej wiedzy o chorobie i potrzebie nie-
sienia pomocy chorym i ich rodzinom. Szczegbétowy wykaz stowarzyszen
zespotu Turnera na $wiecie oraz inne przydatne adresy wraz z odno$nikami
do stron internetowych mozna znalez¢ w poradniku Wspomaganie fizycznego
i psychospotecznego rozwoju 0séb z zespotem Turnera pod red. prof. dr hab.
K. Lackiej3 (2009).

3 Wazne informacje na temat zespotu Turnera zob. Szulc, 2009, s. 87-91.
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Sytuacja psychospoleczna rodzenstwa dziewczynki z TS

Sytuacja trudna dotyczy nie tylko rodzicéw dziewczat z TS, ale takze ich
rodzenstwa. Generalnie rodzenstwo dziecka chorego czy niepetnosprawnego
zawsze znajduje sie w trudniejszej sytuacji niz rodzenstwo dziecka peino-
sprawnego. Pomimo iz dziewczeta chore na TS zwykle umystowo rozwijaja sie
prawidtowo, to w toku rozwoju pojawiaja sie problemy dotykajgce takze ich
rodzenstwa. W wielu badaniach dotyczacych rodzenstwa dzieci niepeo-
sprawnych w ogdle mowi sie o tak zwanej mitosci wstydliwej: niepetnosprawny
brat czy siostra jest inny, a inno$¢ zawsze wzbudza ciekawo$¢, w przypadku
dzieci czesto takze brak zrozumienia, czasem réwniez akceptacji. Z drugiej stro-
ny, mimo swej innos$ci chory pozostaje bratem/siostra, ktdrego nalezy kocha¢
i szanowac. Ten swoisty dysonans czesto bywa odczuwany przez rodzenstwo
dzieci chorych i niepetnosprawnych. Brak akceptacji ze strony réwie$nikow
jest czestym problemem dzieci majgcych niepelnosprawne rodzenstwo. Brat
czy siostra dziecka niepetnosprawnego sg czesto oceniani przez jego pryzmat.
Ta ocena zwykle bywa negatywna, stad rodzenstwo dziecka chorego (niepet-
nosprawnego) bywa samotne i nie jest atrakcyjnym partnerem w zabawie.
W dziecinstwie innos¢ dziewczynek z TS wynika przede wszystkim z ich
znacznie nizszego wzrostu. Wazne jest, by dzieci zdrowe majace chora siostre
otrzymaty jasng, rzetelng i odpowiednig do swojego wieku informacje na temat
choroby. Szczera rozmowa uwalnia zdrowe dziecko od lekéw i niepokojow
zwigzanych z choroba siostry, dajac przede wszystkim poczucie bezpieczen-
stwa: choroba przestaje by¢ ,wielkg niewiadomg”, a dziecko zdrowe przestaje
zastanawiac sie, czy ono tez zachoruje, czy siostra umrze i tak dale;.

Innym problemem, ktéry dotyczy petnosprawnego rodzenistwa, jest jego
samotno$¢. Rodzice zajeci chorym dzieckiem, ciggtymi wyjazdami do specjali-
stéw, postepami terapii zbyt mato uwagi poswiecaja petnosprawnemu rodzen-
stwu, co moze nie tylko potegowac¢ w nim uczucie odrzucenia i osamotnienia,
ale takze rodzi¢ rywalizacje o wzgledy rodzicéw, ktoérej efektem moze by¢ wy-
pracowywanie réznorodnych strategii ,odzyskiwania rodzicéw dla siebie”.
Zazdros$¢ o uwage rodzicédw, poczucie odrzucenia, bycia mniej kochanym mogg
rodzi¢ uczucia negatywne wobec chorego rodzenstwa. Zdrowe dziecko czesto
odczuwa rozmaite leki i niepokoje, ktore dotyczg miedzy innymi wtasnej pozy-
cji w rodzinie - dzieci te pragng by¢ zauwazane takze wtedy, gdy sa fizycznie
w domu nieobecne (na przyktad podczas wypoczynku wakacyjnego). Wreszcie
rodzenstwo petnosprawne bywa swoistymi bohaterami rodziny. Bohater ro-
dziny czuje potrzebe poczucia dobrego spetniania swoich obowigzkéw, swojej
roli w rodzinie, a role te moga by¢ rézne (od na przyktad wykonywania prac
domowych za rodzicéw, az po catkowitg organizacje zycia rodzinnego za zaje-
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tych chorg siostrg rodzicéw). Czesto sami rodzice generujg takg postawe, na
przyktad przecigzajac zdrowe dziecko obowigzkami domowymi czy opiekg nad
chorg siostra.

Warto poruszy¢ jeszcze jeden problem zwigzany z dzieckiem chorym na
TS. Czesto zdrowe rodzenstwo (nawet jesli jest mtodsze) traktowane jest jako
starsze i bardziej samodzielne (chociazby z uwagi na wyzszy wzrost, co prze-
ciez nie idzie faktycznie w parze z wiekiem metrykalnym i dojrzatoscia!), sta-
wia sie mu zatem czestokro¢ wieksze wymagania. Ta, opisywana czesto w lite-
raturze, zamiana rol (mtodsze dziecko sprawne przejmuje role starszego) jest
nie tylko krzywdzaca dla obu stron, ale i prowadzi do jawnej infantylizacji
dziewczat z TS.

Terapia chorych z zespolem Turnera

Wczesne rozpoznanie i zdiagnozowanie choroby pozwala na zaplanowanie
i zastosowanie optymalnej terapii zaré6wno hormonem wzrostu, jak i hormo-
nami ptciowymi. Najlepiej, jesli diagnoza nastgpi jeszcze w zyciu ptodowym -
symptomy, ktére najczesciej prowadza pozwalajg stwierdzi¢ TS juz na tym
etapie, to zwiekszenie wartoSci przeziernosci fatdu karkowego*, wodniak tor-
bielowaty, opuchlizna ciata oraz wady serca. Zaraz po urodzeniu i w okresie
niemowlectwa diagnoze mozna postawic¢ ze wzgledu na takie symptomy, jak:
opuchniete dtonie/stopy, wory skérno-mieSniowe w okolicy karku - pozosta-
to$¢ po wodniaku torbielowatym, dysmorfie twarzy - miedzy innymi nisko
osadzone uszy, krotka szyja, gotyckie podniebienie, niska linia wtoséw, pukle-
rzowata klatka piersiowa. W p6Znym dziecinstwie lub poczatkach wieku doj-
rzewania TS stwierdza sie zwykle z uwagi na brak rozwoju piciowego i niski
wzrost, za$ w zyciu dorostym - zwykle u kobiet, u ktérych stygmaty turnerow-
skie wystepujg z matym nasileniem lub nie wystepuja w ogole - z powodu
przedwczesnej menopauzy lub bezptodnosci (Davenport, Hooper, Zeger, 2007,
s. 13-16). Obecnie coraz wiecej przypadkéw jest diagnozowanych juz w zyciu
ptodowym (Massa i in., 2005). W poréwnaniu do wczes$niejszych dekad dzi$
znacznie wczesniej mozna stwierdzi¢ TS. Wynika to z kilku czynnikéw: wiek-
szej wiedzy na temat TS wsrdd lekarzy, wiekszej dostepnosci leczenia hormo-
nem wzrostu i rosngcej powszechno$ci publikacji naukowych na temat TS.
Obecnie gtéwna role w diagnozowaniu i klasyfikacji TS odgrywa analiza gene-
tyczna. Doktadne badania powinny sktadac¢ sie z trzech krokéws>:

4 Przezierno$¢ fatdu karkowego (nuchal translucency, NT) to parametr oceniany w badaniu
USG ptodu, odzwierciedlajgcy obrzek tkanki podskoérnej w okolicy karkowej. Zwiekszenie warto-
$ci NT wystepuje w niektorych zespotach spowodowanych aberracjami chromosomalnymi: ze-
spole Downa, zespole Edwardsa, a zwtaszcza w zespole Turnera.

5 <http://personal.telefonica.terra.es/web/sindromedeturner/eintroduccion.html> [26.04.2008].
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1) badanie kariotypu - odbywa sie dzieki wyekstrahowaniu z probki krwi
DNA, ktére nastepnie zostaje poddane badaniom polegajacym na klasyfikacji
chromosomoéw: jesli pacjentka ma pojedynczy chromosom X we wszystkich
komorkach albo ich czesci lub gdy chromosom X jest strukturalnie zmieniony,
mozna stwierdzi¢ TS;

2) szczegbétowe badania chromosomdéw za pomoca techniki FISH (por.
Budny, Kanik, Latos-Bieleniska, 2002); wykonuje sie je w przypadkach, gdy
zawodzi klasyczna analiza cytogenetyczna (w badaniu kariotypu niemozliwe
jest ustalenie doktadnego rodzaju badZ miejsca powstania mutacji); zastoso-
wanie unikalnych sond umozliwia zlokalizowanie miejsca peknie¢ chromoso-
mow oraz okreslenie rodzaju translokacji®;

3) cytogenetyczne badania molekularne technikg PCR (reakcja tancuchowa
polimerazy) - pozwala na wykrycie obecnos$ci nawet bardzo niewielkich frag-
mentéw pochodzacych z chromosomu Y7.

Leczenie TS jako choroby przewlektej jest dlugotrwate. ,Najwcze$niejsza
porada genetyczna powinna obejmowa¢ miedzy innymi wywiad lekarski
z uwzglednieniem wywiadu genetycznego, ocene i interpretacje wynikéw wy-
konanych badan oraz decyzje co do dalszego postepowania” (Program Badan
Prenatalnych, Zatgcznik nr 5 do zarzadzenia Nr 53/2006 Prezesa Narodowego
Funduszu Zdrowia). PézZniejsza kompleksowa terapia podaza w 2 gtéwnych
kierunkach: poprawy wzrastania (terapia niskorostosci) oraz wywotania femini-
zacji (terapia zaburzen rozwoju ptciowego). Leczenie i opieke nad osobami z TS
mozna podzieli¢ na 3 gtéwne okresy (Weis Naeraa i in., 1997; Jez, 1999):

- od 0 do 12 lat8 (od urodzenia do poczatku okresu pokwitania) - w tym
czasie powinna nastgpi¢ diagnoza TS; od okoto 2. roku zycia (w przypadku
szybkiej diagnozy) terapia skupia sie gtéwnie na zapobieganiu niskorostosci
poprzez podawanie ludzkiego biosyntetycznego (rekombinowanego) hormonu
wzrostu (GH);

- od 12 do 18/19 lat (okres pokwitania) — po zakonczonej terapii hormo-
nem wzrostu powinna zosta¢ wprowadzona hormonalna terapia zastepcza,
imitujgca normalny przebieg pokwitania. Zbyt wczesne wprowadzenie terapii
estrogenowej nie jest korzystne (powoduje hamowanie wzrastania), natomiast
jej zbyt p6Zne wprowadzenie nie ma wplywu na uzyskany ostateczny wzrost
(Wisniewski, 1998). Regularne wizyty u ginekologa (w pierwszej fazie tego

6 <http://pl.wikipedia.org/wiki/Fluorescencyjna_hybrydyzacja_in_situ> [18.02.2009].

7 Badanie to wykonuje sie przede wszystkim dlatego, ze w przypadku obecnos$ci chromoso-
mu Y w badaniu cytogenetycznym obserwuje sie czestsze wystepowanie nowotworéw ztosli-
wych, takich jak gonadoblastoma lub dysgerminoma (Lacka, Lawniczak, 2009, s. 14).

8 W oryginale: od 13 do 14 lat, jednak obecnie (Bondy i in., 2007) uwaza sig, Ze optymalnym
wiekiem dla rozpoczecia terapii hormonami ptciowymi jest 12. rok zycia.
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okresu leczenia nawet co 3 miesigce) warunkujg skuteczno$¢ terapii
i umozliwiajg szybkg reakcje w przypadku potrzeby zmian w leczeniu (na
przyktad zwiekszenia dawki hormonow);

- po 18./19. roku zycia (po okresie pokwitania) - opieka ginekologiczna
nad kobieta z TS nie konczy sie w chwili zakonczenia okresu pokwitania. Ze
wzgledu na podwyzszone ryzyko réznych schorzen ginekologicznych, jak
i dobre samopoczucie psychofizyczne, kobiety te powinny by¢ objete lecze-
niem hormonalnym przez cate zycie.

Niezwykle istotnym aspektem leczenia dziewczat i kobiet z TS jest przeka-
zanie im petnej i rzetelnej informacji na temat choroby, a takze prowadzonej
terapii. ,Poza opieka medyczng (terapia), pacjentki z TS musza by¢ objete sze-
roka informacja na temat ich choroby, przede wszystkim powinny by¢ im
udzielone informacje na temat bezptodnosci, zaburzen wzrostu, a takze po-
winny one zostaé objete wsparciem psychologicznym. Idealng terapie stanowi
wspélpraca zespotu medycznego z zespotem psychologiczno-pedagogicznym”
(Suzigan i in., 2004).

Leczenie hormonem wzrostu

Hormon wzrostu podaje sie codziennie w postaci podskérnej iniekcji
(Rymkiewicz-Kluczynska, 1993; Prusik, 2002). Terapia GH jest dtugotrwata
(zazwyczaj trwa okoto 8 lat) (Jez, 1999). Obecnie coraz wiecej lekarzy postulu-
je rozpoczecie terapii juz w 2. roku zycia dziewczynki (Bondy i in., 2007). Naj-
nowszy trend w leczeniu niskorostos$ci w TS wigze sie ze stosowaniem hormonu
wzrostu z niewielkg dawkg estrogenéw, ktére nie spowolniajg tempa wzrostu,
a majg dobroczynny wptyw na kosSciec (Bondy i in., 2006). Terapie GH zazwy-
czaj konczy stwierdzenie zakonczenie proceséw wzrastania. Przez dtugi czas
leczenie hormonem wzrostu w zespole Turnera w Polsce nie byto finansowane
z budzetu panstwa. Od 1999 roku taka terapie prowadzi sie w wyspecjalizo-
wanych osrodkach w ramach Ogo6lnopolskiego programu leczenia niedoboru
wzrostu dzieci i mtodziezy w nastepstwie somatotropinowej niedoczynnosci
przysadki, zespotu Turnera i przewlektej niewydolnosci nerek, przez zastoso-
wanie hormonu wzrostu, natomiast jej koszt pokrywa Narodowy Fundusz
Zdrowia (Lawniczak, 2007). Na potrzeby programu wyodrebniona zostata sie¢
osrodkéw referencyjnych uprawnionych do refundowanego leczenia hormo-
nem wzrostu i zapewniajacych zarazem wszystkim leczonym catoksztatt po-
trzebnej w zespole Turnera specjalistycznej opieki. Leczenie hormonem wzro-
stu odbywa sie w 15 osrodkach referencyjnych w catej Polsce (Szulc, 2009,
s. 20; doktadny wykaz o$§rodkéw w: Romer i in., 2002).
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Terapia zaburzen rozwoju plciowego

Terapia zaburzen rozwoju piciowego (HTZ) opiera sie na hormonalne;j te-
rapii zastepczej, wykorzystujacej zenskie hormony ptciowe. Termin rozpocze-
cia HTZ powinien by¢ dostosowany do wieku kalendarzowego, jak i kostnego
pacjentki, a takze winien uwzglednia¢ dtugo$¢ wcze$niejszej terapii hormonem
wzrostu. Rozpoczecie cyklicznej terapii hormonalnej zwykle zbiega sie z wie-
kiem wystepowania pokwitania u dziewczat zdrowych, a wiec zaczyna sie oko-
to 12. roku zycia (Bondy i in., 2007). Gtéwnym celem leczenia jest oddziatywa-
nie progesteronem i naturalnym estrogenem (17-beta-estradiolem) w celu
wywotania zmian hormonalnych normalnego cyklu menstruacyjnego (wyste-
pujacego u zdrowej kobiety) u pacjentki z TS (Weis Naeraa i in., 1997). HTZ
zapewnia (w przypadku dziewczat, u ktérych pokwitanie nie wystapito lub
znacznie sie opdznia) wywotanie pokwitania oraz wyksztatcenie drugo- i trze-
ciorzedowych cech ptciowych. Bardzo wazne pod wzgledem psychologicznym
jest tutaj pojawienie sie menarche, gdyz, tacznie z innymi pojawiajacymi sie
cechami ptciowymi (rozwoj piersi, owtosienia fonowego i tym podobne), ma to
niezwykle istotny wptyw na psychiczng réwnowage dziewczat z TS oraz za-
chwiane poczucie bycia kobieta pojawiajgce sie w tym okresie choroby.
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JOANNA KOWALSKA

Zespol Williamsa
— fenomen dzieci-elfow

Podstawowe informacje o zespole Williamsa

Zespot Williamsa (Williams Syndrome) jest rzadkim zaburzeniem rozwo-
jowym, ktérego czestotliwo$¢ wystepowania szacuje sie od 1 na 7500 do 1 na
20 000 (Stromme, Bjomstad, Ramstad, 2002; Martens, Wilson, Reutens, 2008)
urodzen. NajczeSciej podaje sie, Ze zespdt ten zostal po raz pierwszy opisany
w 1961 roku przez nowozelandzkiego specjaliste choréb serca Johna Cypriana
Phippsa Williamsa i jego wspoétpracownikéow (Williams, Barratt-Boyes, Lowe,
1961)1. Zauwazyli oni, ze wéréd oséb zglaszajacych sie do ich osrodka na ope-
racje serca jest grupa dzieci z wady zastawkowa serca, u ktérych mozna
stwierdzi¢ rézny stopien uposledzenia umystowego. Prawie réwnoczesnie,
w 1962 roku, ukazata sie niezalezna publikacja kanadyjskiego kardiologa
Al]. Beurena i jego wspoétpracownikéw, w ktorej zwrdcono uwage na charakte-
rystyczny wyglad dzieci z nadzastawkowym zwezeniem aorty i zamieszczono
ich zdjecia (Beuren, Apitz, Harmjanz, 1962). Ze wzgledu na dwa niezalezne
Zrédta opisu syndromu obok nazwy zesp6t Williamsa w literaturze funkcjonuje
réwniez okreslenie zesp6t Williamsa-Beurena.

1 Wtasciwie dwie pierwsze medyczne publikacje, w ktérych prezentowane byty zdjecia dzieci
z omawianym zespotem, ukazaly sie w “Helvetica Paediatrica Acta” w 1952 roku, czyli prawie
10 lat przed artykutem Williamsa i jego wspdtpracownikéw. Autorzy pierwszych publikacji opisa-
li 2 pacjentow, u ktérych stwierdzono podwyzszony poziom wapnia we krwi, niewydolno$¢ nerek
oraz zwiekszone uwapnienie kosci (Hutyra, Mowszet, Stawarski, 2008). Obecnie wiadomo, ze
zespot Williamsa dotyka réwniez dzieci, u ktérych nie stwierdza sie podwyzszonego poziomu
wapnia we krwi.
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W 1993 roku odkryto podtoze genetyczne zespotu Williamsa. Stwierdzono,
ze jest on wynikiem niewielkiego ubytku (mikrodelecji) w obrebie dtugiego
ramienia chromosomu pary 7 (7q11.23) (Ewart i in., 1993). Wtedy rozpoczety
sie prace nad zidentyfikowaniem genéw, ktérych brak warunkuje powstanie
objawéw zespotu Williamsa. Uwaza sie, ze w utraconym obszarze znajduje sie
niemal 30 réznych gendw (np. Merla i in., 2010). Obecnie znane jest znaczenie
tylko niewielu z nich. Jako pierwszy zidentyfikowano gen odpowiedzialny za
kodowanie elastyny (ELN), ktérego brak stwierdza sie u okoto 95% oséb
z zespolem Williamsa. Brak tego genu moze powodowaé niedobor elastyny,
a tym samym nieprawidtowos$ci w tkance tgcznej, pojawienie sie charaktery-
stycznego wygladu chorych, a takze zmiany naczyniowe (Ewart i in., 1993).
Brak innego genu znajdujacego sie na dtugim ramieniu chromosomu 7, RFC2,
moze odpowiadac za niedobdr wzrostu i zaburzenia rozwojowe (Hutyra, Mow-
szet, Stawarski, 2008). Do tej pory w uszkodzonym obszarze chromosomu
7 zidentyfikowano rowniez geny, ktérych utrata moze powodowal zmiany
w rozwoju i funkcjonowaniu moézgu (np. LIMK1, FZD3, WSCR1, GTFZI,
GTF2IRD1) (Pyrkosz, 2007). Niektére z nich majg prawdopodobnie zwigzek
z rozwojem zdolno$ci oceny relacji przestrzennych (Merla i in., 2010). Brak
innych genéw u 0séb z zespotem Williamsa moze przyczynia¢ sie do rozwija-
nia charakterystycznych cech zachowania, a takze trudno$ci z przyswajaniem
wiedzy?.

Trzeba zaznaczy¢, Ze mimo iz zesp6t Williamsa jest zaburzeniem o podiozu
genetycznym, nie jest dziedziczony po rodzicach - jego przyczyna jest przy-
padkowa utrata genéw. Ryzyko ponownego urodzenia dziecka z zespotem
Williamsa wynosi tyle samo, ile dla ogétu populacji. Oznacza to réwniez, Ze
zdrowe rodzenstwo dziecka z zespotem Williamsa z duzym prawdopodobien-
stwem nie ma uszkodzen w obrebie 7 chromosomu oraz nie wystepuja istotne
czynniki ryzyka dla ich potomstwa. Poniewaz uszkodzenie lezace u podtoza
zespotu Williamsa dotyczy jednego chromosomu z pary 7, osoby, u ktérych
stwierdza sie takie uszkodzenie, majg 50% szans na przekazanie go swojemu
potomstwu (Hutyra, Mowszet, Stawarski, 2008).

Do najcze$ciej wymienianych objawoéw zespotu Williamsa nalezg specy-
ficzny wyglad, problemy zdrowotne (w tym kardiologiczne) oraz uposledzenie
umystowe. Wérdd cech wygladu wymienia sie charakterystyczne rysy twarzy,
na ktére sktadajg sie miedzy innymi:

e duze, szerokie usta z wydatnymi wargami;

2 Trzeba pamieta¢, ze badania genetyczne przynosza coraz to nowe odkrycia i mozliwe jest,
Ze do momentu publikacji tego artykutu dostepne beda nowe dane na temat dziatania genéw
znajdujacych sie na dtugim ramieniu chromosomu 7. Biezace odkrycia dotyczace podtoza gene-
tycznego roznorodnych rzadkich zaburzen, a takze rozwoju metod ich leczenia mozna $ledzi¢ na
stronie ORPHANET (<www.orpha.net>).
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e dysproporcja pomiedzy szeroka szczeka a matg zuchwg i broda, a tym
samym wypukte policzki;

¢ zazwyczaj maty i lekko zadarty nos o zapadnietym grzbiecie (nasadzie
nosowej) i duzym, zaokraglonym koniuszku;

¢ stosunkowo duze oczy, z dodatkowymi matymi fatdkami skéry znajdujg-
cymi sie w wewnetrznych kacikach oczu (tak zwane fatdy nakatne powiek).
Teczéwki os6b z zespotem Williamsa przewaznie sg koloru niebieskiego
(u okoto 70-80%), duzo rzadziej zielonego (u okoto 7%) i majg charaktery-
styczny promienisty, ,koronkowy” wzoér (u okoto 75%). Czestymi wadami
wzroku sg zez zbiezny oraz nadwzrocznosé;

e mate i cienkie zeby (szczegdlnie siekacze), oddzielone widocznymi szcze-
linami. U wielu dzieci z tym zaburzeniem wystepujg wady zgryzu oraz uszko-
dzenia szkliwa;

» wieksze niz przecietnie matzowiny uszne, czesto odstajace (Giers, 2007;
Pyrkosz, 2007).

Rysy ludzi z zespotem Williamsa w literaturze przedmiotu okre$lane s3 ja-
ko ,twarze elféw”. Generalnie dzieci z tym zaburzeniem uwazane s za ,stod-
kie”, ,$liczne”, ,0 wyjatkowej urodzie”. Przychylny odbiér zapewniajg im
prawdopodobnie duze oczy, szeroki usmiech, petne policzki oraz lekko zadarty
nosek (Semel, Rosner, 2003). Osoby z zespotem Williamsa charakteryzujg sie
watlg budowag ciata oraz niskim wzrostem, ktory przecietnie waha sie miedzy
130 a 160 centymetrami (Giers, 2007). Badania etnograficzne sugeruja, Ze
opisany powyzej wyglad oséb z zespotem Williamsa oraz ich zachowanie mog-
ty sta¢ sie pierwowzorem dla réznych postaci basniowych, takich jak elfy,
skrzaty, krasnoludki czy wrézki (Lenhoff i in., 1997).

U wielu os6b z zespotem Williamsa pojawiajg sie okre$lone powiktania
zdrowotne. Problemy kardiologiczne, a doktadniej nadzastawkowe zwezZenie
aorty (supravalvular aortic stenosis, w skrécie SVAS) wystepuje najczeSciej -
cierpi na nie okoto 75% pacjentéw (Pyrkosz, 2007; Hutyra, Mowszet, Stawarski,
2008). Szydtowski (2001) podaje, Ze jest to pewnego rodzaju nieprawidtowos¢
naczyniowa, ktora nie jest uznawana za prawdziwg wade anatomiczng serca.
Oprdécz aorty nieprawidtowo$¢ ta moze dotyczy¢ takze innych naczyn krwionos-
nych, na przyktad tetnicy ptucnej czy naczyn nerkowych. Konsekwencja zweze-
nia naczyn krwiono$nych moga by¢ inne problemy kardiologiczne, takie jak nad-
ci$nienie tetnicze czy szmery sercowe. Trzeba zaznaczy¢, ze u os6b z zespotem
Williamsa zaburzenia pracy uktadu krwiono$nego w wielu przypadkach prze-
biegaja tagodnie (Giers, 2007). Poniewaz istnieje jednak ryzyko powazniejszych
wad serca, ktére moga wymagac interwencji kardiologicznej, osoba dotknieta ta
choroba powinna by¢ pod statg opieka specjalistyczna.
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Jednym z wcze$nie opisywanych objawdw zespotu Williamsa jest podwyz-
szony poziom wapnia we Krwi (tak zwana hiperkalcemia). Jest to przejSciowa
nieprawidtowos$¢é w metabolizmie tego pierwiastka, ktéra stwierdza sie z regu-
ty u niemowlat i dzieci do 5. roku zycia (czasem moze powrdci¢ w okresie doj-
rzewania) (Hutyra, Mowszet, Stawarski, 2008). Jak wskazujg dane prezento-
wane na stronie internetowej brytyjskiej fundacji zespotu Williamsa (Williams
Syndrome Foundation, 2010), zaburzenia metaboliczne tego typu obserwowane
s3 u okoto 15% dzieci z zespotem Williamsa. Warto pamieta¢, ze podwyzszony
poziom wapnia we krwi moze leze¢ u podtoza trudnosci z przyjmowaniem po-
karmu, b6léw brzucha, kolek, zapar¢ oraz wymiotéw. Dodatkowo dzieci, u kto-
rych stwierdza sie hiperkalcemie, mogg Zle sypia¢, bywaja drazliwe. W takich
wypadkach zaleca sie stosowanie diety z matg zawarto$cia wapnia, a takze
kontrolowane przez lekarza ograniczenie podawania witaminy D, co powinno
zatagodzié¢ problemy zywieniowe. Konsekwencja hiperkalcemii u dzieci moze
by¢ zwapnienie nerek (nefrokalcynoza) oraz zmiany zwyrodnieniowe -
stwardnienie kosci (inaczej zwane sklerotyzacja kosci) (Hutyra, Mowszet, Sta-
warski, 2008).

Przeglad literatury dokonany przez Hutyre i wspétpracownikéw (2008)
wskazuje, ze u niektérych dzieci z zespotem Williamsa mogg wystepowac inne
problemy zdrowotne. Nieprawidtowosci w budowie nerek i funkcjonowaniu
uktadu moczowego obserwowane byly u okoto 18% chorych. Wéréd innych
spotykanych u tych oséb schorzen wymienia sie miedzy innymi przewlekle
zapalenie ucha $rodkowego, wady postawy, zdwojenie jelit lub pecherza mo-
czowego, wypadanie odbytnicy, niedoczynnos$¢ tarczycy oraz przedwczesne
dojrzewanie ptciowe (Hutyra, Mowszet, Stawarski, 2008).

U znacznej czesci stwierdza sie wystepowanie niepetnosprawnosci intelek-
tualnej oraz powazne trudnos$ci w uczeniu sie. Zazwyczaj dzieci z tym zespo-
tem stabo radzg sobie z czytaniem i pisaniem. Ktopot sprawia im réwniez ro-
zumienie podstawowych dziatan matematycznych, a takze ich wykonywanie
(operowanie liczbami, przeprowadzanie operacji arytmetycznych) (O’Hearn
i Luna, 2009). Czesto majg problem z opanowaniem umiejetnos$ci okres$lania
czasu na tradycyjnym zegarku (Maurer, Bottu¢, 2002). Dodatkowa trudno$¢
w przyswajaniu wiedzy moze stanowic¢ staba koncentracja, tatwos¢ jej rozpra-
szania oraz nadaktywno$¢ (np. Porter, Dodd, Cairns, 2009).

W literaturze mozna znalez¢ stwierdzenie, Ze fenomen dzieci-elféw polega
miedzy innymi na tym, Ze przejawiaja one zdumiewajaca mieszanine zdolnosci
i ich braku (Lenhoff i in.,, 1997). W nastepnym rozdziale zostanie omdwiony
wplyw zespotu Williamsa na poszczegélne sfery rozwoju i funkcjonowania
dziecka.
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Rozwdj dziecka z zespolem Williamsa

Kazde dziecko rozwija sie w specyficzny dla siebie sposéb. Psycholodzy
i inni specjali$ci upraszczajg te réznorodnos¢, opracowujac wytyczne dotycza-
ce tempa i kolejnosci nabywania poszczegélnych umiejetnosci przez dziecko
oraz wyznaczajac tak zwane normy rozwojowe. Trzeba pamieta¢, ze normy te
tworzone s3 dla dzieci o typowym genotypie ludzkim. Poré6wnywanie osiggnie¢
rozwojowych dzieci z ré6znymi zespotami genetycznymi z dzie¢mi sprawnymi
jest kolejnym uproszczeniem. Midro (2002) postuluje, by dzieci, u ktérych
stwierdza sie zmiany genetyczne, traktowane byly jak mniejszosci genetyczne,
ktére rzadza sie swoimi prawami rozwojowymi. Poznanie tych praw nie jest
proste, zwtaszcza w przypadku dzieci o rzadkich zaburzeniach rozwojowych,
do ktérych nalezy réwniez zesp6t Williamsa. Mata liczba chorych, rézne zesta-
wy gendéw, ktére ulegly uszkodzeniu, a takze réznorodnos$¢ indywidualna
utrudniaja rzetelne przewidywanie $ciezek rozwoju dzieci z rzadkimi zaburze-
niami genetycznymi. Jednak rodzice najcze$ciej nie czuja sie usatysfakcjono-
wani stwierdzeniem specjalistow, ze kazde dziecko rozwija sie indywidualnie
i trudno jest przewidzieé, jak w przysztosci bedzie funkcjonowaé. Wydaje sie
naturalne, ze po otrzymaniu okreslonej diagnozy chca oni wiedzie¢ wiecej
o mozliwo$ciach rozwojowych swoich dzieci. Rozdziat ten stanowi przeglad
literatury na temat badan dotyczacych rozwoju ruchowego, poznawczego,
spotecznego i emocjonalnego dzieci z zespotem Williamsa. Trzeba jednak pa-
mieta¢, ze przedstawiane ponizej wyniki stanowig pewnego rodzaju generali-
zacje i nalezy je z duzg ostroznoscig odnosi¢ do indywidualnych profili funk-
cjonowania dzieci z t3 choroba. Ogdlnie rozwdj dzieci z zespotem Williamsa
mozna okresli¢ jako nieharmonijny, co oznacza, ze poszczegdlne sfery mogg
rozwija¢ sie w réznym tempie oraz ze pewne umiejetnosci ksztattujg sie na
podobnym lub nawet wyzszym poziomie w poréwnaniu do sprawnych réwies-
nikéw, natomiast inne osiggane sa z opdznieniem lub wcale.

Rozwoj ruchowy

Sprawnos$¢ motoryczna nalezy do stabszych stron oséb z zespotem Wil-
liamsa. U dzieci zdolnosci ruchowe moga by¢ mniej rozwiniete niz u ich rowies-
nikéw, a takze prawdopodobnie nabywane bed3 z pewnym opdznieniem. Doty-
czy to zaréwno tak zwanej motoryki duzej, czyli zrecznosci ruchowej catego ciata
(istotnej na przyktad przy chodzeniu, bieganiu czy ptywaniu), jak réwniez moto-
ryki matej, ktéra wiaze sie z wykonywaniem drobnych, precyzyjnych ruchéw
dtoni, potrzebnych na przyktad przy pisaniu czy rysowaniu (Giers, 2007).
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Semel i Rosner (2003) podaja, Ze okoto 41% oséb z zespotem Williamsa
ma stabo rozwinieta motoryke duza, co moze objawiac¢ sie niezgrabnym, dzi-
wacznym chodem, trudno$ciami z utrzymaniem réwnowagi, a takze proble-
mami w wykonaniu prostych zadan ruchowych, na przyktad tapaniu i rzucaniu
pitki, skakaniu, jezdzeniu na rowerze. Z tego powodu dzieci z zespotem Wil-
liamsa rzadko uczestnicza w podwérkowych zabawach i grach zespotowych.

Rozwdj ruchowy dzieci z zespotem Williamsa moze przebiega¢ wolniej niz
u ich zdrowych réwie$nikow. OpdZnienie to moze wystepowaé przy nauce
samodzielnego siedzenia, raczkowania czy chodzenia. Dzieci z tym zespotem
pierwsze, nieporadne i bardzo chwiejne kroki stawiajg przecietnie w wieku
18-21 miesiecy (Giers, 2007; Hutyra, Mowszet, Stawarski, 2008), podczas gdy
zdrowe dzieci zaczynajg chodzi¢ w wieku okoto 12 miesiecy (Bee, 2004). Nie-
ktérym nauka samodzielnego chodzenia bez podtrzymania moze zaja¢ 3-4 lata,
a czasem nawet wiecej (Scheilber, 2000, za: Semel, Rosner, 2003).

Jak wspomniano, u os6b z zespotem Williamsa (nawet u 94%) czesto ob-
serwuje sie zaburzenia motoryki matej (Semel, Rosner, 2003). Wiekszos$¢ dzie-
ci nie potrafi samodzielnie sie ubra¢, zapina¢ guzikéw i wigza¢ sznurowadet.
Z powodu stabej sprawnosci palcow i nadgarstkéw majg one trudnosci w po-
stugiwaniu sie sztu¢cami, a takze narzedziami potrzebnymi w zabawie, w szko-
le czy w pracy. Opanowanie tych umiejetnosci wigze sie z dtugotrwatymi
i Zmudnymi ¢wiczeniami. Co wiecej, wyniki badan Semel i Rosner (2003)
wskazuja, ze ponad 80% dzieci z zespolem Williamsa w nieprawidlowy sposéb
chwyta i naciska na otowek w trakcie pisania, co moze powodowac nieksztattne i
nieczytelne pismo. W trakcie wykonywania takich czynnosci, jak pisanie czy
rysowanie, u chorych dzieci obserwowa¢ mozna czesto tak zwane wspétruchy,
czyli dodatkowe, najczesSciej wykonywane nieSwiadomie ruchy - wysuwanie
jezyka, kiwanie gtowg, machanie nogami czy tupanie stopa (Giers, 2007).

Wsréd dzieci z zespotem Williamsa wiele os6b jest oburecznych, co ozna-
cza, Ze nie wystepuje u nich preferencja uzywania jednej z rgk - dzieci moga
wybierac reke w zaleznosci od typu zadania (Carlier i in., 2006). U niekt6rych
preferencja jednej reki (tak zwana lateralizacja) zaczyna ksztattowaé sie dos¢
pdZno - dopiero w wieku okoto 10 lat (u dzieci zdrowych rozwdj lateralizacji
nastepuje po opanowaniu umiejetnosci chodzenia, w wieku okoto 3-4 lat)
(Giers, 2007).

Rozwoj poznawczy

Rozw0j poznawczy jest pojeciem bardzo szerokim i odnosi sie do réznych
aspektow poznawania, rozumienia i przystosowania sie do otaczajgcego swia-
ta. W obrebie tych zdolnosci mozna méwi¢ o rozwoju intelektualnym, percep-
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cyjnym (zwigzanym ze zdolno$cia do spostrzegania i analizowania bodZcow
réznych modalno$ci) oraz jezykowym.

Rozwdj intelektualny

Jeden ze sposobow badania funkcjonowania poznawczego cztowieka kon-
centruje sie na pomiarze inteligencji. Od dziesigtkéw lat trwa dyskusja, czym
wlasciwie jest inteligencja. Bardzo og6lnie mozna ja rozumie¢ jako zdolnos$¢
cztowieka do celowego dziatania, racjonalnego myslenia i skutecznego radze-
nia sobie z otoczeniem (Wechsler, 1939, za: Bee, 2004). Zdolno$¢ te mierzy sie
testami inteligencji, a wynikiem pomiaru jest tak zwany iloraz inteligencji (11,
ang. IQ od intelligence quotient)3. Dzieci z zespotem Williamsa w testach inteli-
gencji uzyskuja srednio wynik okoto 60 punktéw (Hutyra, Mowszet, Stawarski,
2008), ktéry swiadczy o obnizonych mozliwos$ciach rozwigzywania zadan za-
wartych w tescie, a tym samym stanowi podstawe do wnioskowania o opd4z-
nieniach w rozwoju intelektualnym. Z badan Udwin, Yule i Martina (1987)
przytaczanych w ksigzce Maurer i Bottu¢ (2002) wynika, ze okoto 55% dzieci z
zespotem Williamsa ma iloraz inteligencji ponizej 50 punktéw, co diagnozuje
sie jako umiarkowane uposledzenie umystowe. Wyniki okoto 41% dzieci z tym
zespotem mieszczg sie w granicach 50-70 punktéw, co wskazuje na lekkie upo-
$ledzenie umystowe, natomiast tylko okoto 4% dzieci uzyskuje wyniki powyzej
70 punktéw, czyli pod wzgledem rozwoju umystowego miesci sie w granicach
normy.

Rozwéj percepcyjny

Mimo ze u wiekszo$ci dzieci z zespotem Williamsa stwierdza sie upoSle-
dzenie umystowe w stopniu umiarkowanym, charakterystyczna jest dla nich
dysproporcja pomiedzy wynikami zadan wzrokowo-przestrzennych i rucho-
wych a duzo wyzej ocenianymi zdolno$ciami werbalnymi (Martens, Wilson,
Reutens, 2008). Ta obserwacja moze sugerowac zréznicowany poziom rozwo-
ju proceséw opracowywania informacji dla bodZcéw wzrokowych i stucho-
wych u 0séb z omawianym zaburzeniem.

3 W ogble populacji Il wynosi Srednio okoto 100-105 punktéw. Zdecydowana wiekszo$¢ ludzi
(okoto 96,6%) ma Il mieszczacy sie w granicach od 70 do 130 punktéw, co uwazane jest za tak
zwang norme intelektualng. Uzyskanie wyniku ponizej 70 punktéw uwazane jest za przejaw
obnizonych mozliwosci intelektualnych, natomiast wyniki powyzej 130 punktéw za przejaw
wybitnych zdolno$ci w tym zakresie.
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Procesy przetwarzania informacji wzrokowych

Dzieci z zespotem Williamsa bardzo czesto ujawniaja trudnosci w zakresie
funkcjonowania wzrokowo-przestrzennego. Objawiajg sie one problemami
w réznicowaniu kierunkdéw, lokalizowaniu przedmiotéw w przestrzeni i ocenie
odlegtosci. Ktopot sprawia im takze rozwigzywanie zadan wymagajacych prze-
twarzania informacji wzrokowo-przestrzennych: réznicowanie ksztattow
przedmiotéw i figur geometrycznych, ich zapamietywanie oraz porzgdkowanie
sekwencyjne i klasyfikacje (Maurer, Bottu¢, 2002). Dzieci te czesto nie potrafig
odrdézniac strony prawej od lewej, kierunkéw do przodu i do tytu, relacji nad -
pod, gubia sie w otoczeniu, na skrzyzowaniach i tym podobnych (Giers, 2007).
Zaburzenia procesOw przetwarzania informacji wzrokowo-przestrzennych
objawiajg sie réwniez trudnos$ciami w sktadaniu catosci z elementéw, na przy-
ktad podczas tworzenia budowli z klockéw czy uktadania puzzli. W badaniach
prowadzonych przez Bellugi (za: Giers, 2007) obserwowano istotne réznice
miedzy dzieémi z zespotem Williamsa a dzieémi z zespotem Downa. Podczas
gdy pierwsza grupa koncentrowata sie gtéwnie na szczegétach obrazu kosztem
jego cato$ciowego zarysu, druga zwracata wieksza uwage na ogélna, gtéwna
figure, a nie na jej sktadowe elementy. Tendencja do spostrzegania sktadowych
elementéw z pominieciem tworzonej przez nie cato$ci widoczna jest takze
w pracach plastycznych dzieci z zespotem Williamsa, na ktérych znajduje sie
czesto duzo detali, niepotaczonych ze sobg i niemajacych okreslonej struktury
(Semel, Rosner, 2003).

0d wielu lat wéréd badaczy trwaja spory, czy mimo trudnos$ci w przetwa-
rzaniu bodzcéw wzrokowych osoby z zespotem Williamsa majg wyjgtkowe
zdolnoSci rozpoznawania i zapamietywania ludzkich twarzy (Karmiloff-Smith
i in.,, 2004). Do takich wnioskéw doprowadzity przytaczane miedzy innymi
przez Semel i Rosner (2003) wyniki badan Bellugi i jej wspoétpracownikow
(1988) (za: Semel, Rosner, 2003). W badaniach tych w te$cie zapamietywania
i rozpoznawania figur geometrycznych dzieci z zespotem Williamsa uzyskaty
wyniki duzo gorsze niz ich rowie$nicy. Natomiast gdy zamiast figur uzyto zdjec¢
ludzkich twarzy, te same dzieci uzyskaty zaskakujgco wysokie wyniki. Nie byto
dla nich utrudnieniem rozpoznawanie twarzy przedstawionej do géry nogami,
w zmienionej fryzurze, makijazu czy w innym wieku (Bellugi i in., 1988, za: Se-
mel, Rosner, 2003). Niektérzy autorzy sugeruja, Ze badania te mogg $wiadczy¢
o takich wyjatkowych zdolno$ciach os6b z zespotem Williamsa. Jednak Karmi-
loff-Smith i jej wspétpracownicy (2004) zwracajg uwage, Ze nalezy moéwic jedy-
nie o poziomie poré6wnywalnym chorych dzieci do ich zdrowych réwiesnikéw.
Eksperymenty przeprowadzone przez ten zespét badawczy dodatkowo sugeru-
ja, Zze proces nabywania tych umiejetnosci moze by¢ rézny w grupie dzieci z ze-
spotem Williamsa i grupie dzieci zdrowych (Karmiloff-Smith i in., 2004).
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Procesy przetwarzania informacji stuchowych

Obserwowanym u 0s6b z zespotem Williamsa deficytom przetwarzania in-
formacji wzrokowo-przestrzennych nie towarzysza analogiczne deficyty anali-
zy informacji stuchowych. U oséb z zespotem Williamsa czesto obserwuje sie
wysoki poziom przetwarzania bodZcow stuchowych. Wielu chorych charakte-
ryzuje sie szczeg6lng zdolnoscig do bezbtednego rozpoznawania i odtwarzania
wysokosci dzwiekéw, tondéw i rytmoéw, okres$lang jako stuch absolutny. W za-
lezno$ci od Zrédta szacuje sie, ze moze on wystepowac u od okoto 30 do nawet
98% os6b (Giers, 2007).

0d wczesnego dziecinstwa wiele 0s6b z zespotem Williamsa przejawia za-
interesowanie muzyka (Levitin i in., 2004). Semel i Rosner (2003) podaja, ze
z relacji rodzicow wynika, ze az 90% dzieci bardzo lubi muzyke. 87% lubi
$piewa(, a az 86% tatwo zapamietuje stowa i melodie réznych piosenek, za$
71% tych dzieci zostato okreslone jako utalentowane muzycznie. W literaturze
mozna znalez¢ opisy takich szczegélnych uzdolnien muzycznych. Lenhoff
(1996, za: Giers, 2007) stwierdzit, Ze osoby z tym zespotem przejawiajg nie-
spotykane poczucie rytmu, umiejetno$¢ szybkiego uczenia sie piosenek - row-
niez w jezykach obcych. Zaobserwowat on, Ze mimo ogélnych problemoéow
z koncentracja, osoby te sg w stanie skupia¢ sie przez dtuzszy czas na dzwie-
kach muzyki, a takze wykazujg sie stosunkowo duza uwaga, gdy wykonuja
czynno$ci z nig zwiazane (Lenhoff, 1996, za: Giers, 2007). Przeszkoda w roz-
woju talentu mogg by¢ trudnos$ci w odczytywaniu zapisu nutowego. Cho¢
znaczna cze$¢ oséb z zespotem Williamsa jest w stanie odtworzy¢ melodie
i stowa piosenki, ktore styszaty duzo wczesniej, to nie potrafi czyta¢ ani pro-
wadzi¢ zapisu nutowego (Giers, 2007).

Prowadzone w Polsce przez Magdalene Giers (2007) badania potwierdzity
hipoteze o uzdolnieniach muzycznych wspétwystepujacych z zespotem Wil-
liamsa. Autorka stwierdzita, ze dodatkowym czynnikiem, ktéry moze mieé
zwigzek ze zdolnoSciami opracowywania bodZcow stuchowych, jest pteé
dziecka. W omawianych badaniach chlopcy w poréwnaniu z dziewczetami
uzyskali istotnie wyzsze wyniki w testach poziomu stuchu muzycznego, prze-
jawiali lepsza koncentracje na bodZcach dzwiekowych, a takze uzyskali lepsze
rezultaty w testach badajacych stuchowg pamiec¢ fonologiczng oraz pamie¢ do
znanych melodii. Giers (2007) wykazata takze, ze wiek dziecka nie wptywa na
badane umiejetnosci.

Trzeba réwniez wspomnieé, Ze u wielu os6b z zespotem Williamsa obser-
wuje sie tak zwang nadwrazliwo$¢ na bodzZce stuchowe, ktéra moze stanowic
konsekwencje nizszego progu wrazliwosci stuchowej (Maurer, Bottu¢, 2002;
Giers, 2007). Nadwrazliwo$¢ ta wiaze sie z przezywaniem silnego stresu
w roznorodnych sytuacjach, w ktérych pojawiaja sie nagte, gto$ne dzwieki.
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Grzmoty podczas burzy, pekajacy balon, oklaski, dZwieki urzadzen elektrycz-
nych, hatas uliczny, gto$ny Smiech i wiele innych dZwiekéw moze wywotywaé
u 0s0b z zespotem Williamsa napiecie, reakcje lekowe, ucieczke, ptacz (Maurer,
Bottu¢, 2002).

Rozw§j jezykowy

Dobra pamie¢ stuchowa oraz szczegdélne zdolnosci w zakresie percepcji
i opracowywania bodZcow stuchowych obserwowane u os6b z zespotem Wil-
liamsa mogg leze¢ u podtoza ich wysokiego poziomu rozwoju zdolnosci wer-
balnych. Wiele Zrodet wskazuje, Ze poczatkowo rozwdj zdolnos$ci jezykowych
moze przebiegac z opdznieniem w poréwnaniu z ich zdrowymi réwie$nikami
(Martens, Wilson, Reutens, 2008). Prawdopodobnie z powodu trudnosci
w skoordynowaniu pracy mies$ni ust i jezyka dzieci chore zaczynaja méwic
przecietnie rok pdZniej niz dzieci bez zaburzen rozwoju, czasem opdZnienie
jest jeszcze wieksze (Semel, Rosner, 2003). Jednak juz w wieku szkolnym mo-
wa u przewazajacej wiekszosci os6b z zespotem Williamsa jest wyrazna, fatwa
do zrozumienia, ptynna i bardzo ekspresyjna. Czesto tez dzieci w tym wieku
zaczynaja uzywac bogatszego stownictwa niz ich réwiesnicy (Hutyra, Mowszet,
Stawarski, 2008), buduja ztozone wypowiedzi stowne. W rozmowie uzywaja
wyszukanych stéw, specjalistycznych nazw, niezwyktych zwrotéw i frazesow.
W swoich wypowiedziach stosuja rézne $rodki literackie: metafory, por6wna-
nia, analogie, personifikacje, zwroty humorystyczne i ironizujace (Giers, 2007).
W niektérych przypadkach mozna jednak stwierdzi¢ zbyt szybkie tempo mo-
wienia, zacinanie sie spowodowane stresem, a takze przestawianie liter
w trudniejszych wyrazach (Giers, 2007). Mimo tych drobnych trudnosci osoby
z zespotem Williamsa przewaznie lubig prowadzi¢ dtugie rozmowy, szczego6l-
nie na swoje ulubione tematy.

Czasem rozmowno$¢ i wyszukane stownictwo moga wprowadzi¢ w btad
specjalistow diagnozujacych lub osoby pracujace z dzieémi z zespotem Wil-
liamsa. Bogaty zas6b stéw wraz z ptynnoscig w ich doborze sugeruje, Ze osoby
te sa bystrzejsze i znacznie inteligentniejsze niz w rzeczywistoSci, przez co
odmawia sie im niezbednego dla nich wsparcia. Przyktadem takiej pomytki
moze by¢ przedstawiona w reportazu Zycie z zespotem Williamsa historia 30-
-letniej kobiety, ktérej orzecznicy ZUS odebrali prawo do renty* Na forach
internetowych rodzice donosza, Zze podobne pomyltki popeiniajg orzecznicy

4 Reportaz Zycie z zespotem Williamsa zostat wyemitowany 16 grudnia 2008 w programie
.Po Twojej stronie” w TVP Warszawa. Mozna go obejrze¢ na stronie Telewizji Polskiej:
<http://www.tvp.pl/publicystyka/tematyka-spoleczna/po-twojej-stronie/wideo/zycie-z-
zespolem-williamsa-161220087?start_rec=16>.
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w poradniach psychologiczno-pedagogicznych, a takze nauczyciele pracujacy
z dzieCmi.

Obserwowane u dzieci z zespotem Williamsa wysokie kompetencje komu-
nikacyjne przy jednocze$nie diagnozowanych opé6znieniach w rozwoju intelek-
tualnym staty sie przyczynkiem do podwazenia tak zwanej konstruktywistycz-
nej teorii jezyka. Teoria ta zaktada $cisty zwigzek miedzy rozwojem poznaw-
czym dziecka a osiggnieciami rozwoju jezyka (Bee, 2004). Ta obserwacja stata
sie réwniez punktem wyj$cia do poszukiwania neurobiologicznego podtoza
proces6w mowy, ktére u oséb z zespotem Williamsa wydaja sie przebiegaé
niezaleznie od proceséw odpowiedzialnych za rozumowanie (Lenhoff i in.,
1997). Trzeba jednak zwrdéci¢ uwage na charakterystyczne cechy mowy, ktore
moga sugerowac, ze rOwniez w tej grupie istnieje zwigzek miedzy procesami
poznawczymi a uzywaniem jezyka. Mimo bogatej ekspresji stownej mowa wie-
lu dzieci i dorostych z tym zespotem moze by¢ pelna powtdrzen i niedostoso-
wana do sytuacji. Ze wzgledu na problemy w okre$laniu relacji przestrzennych
i staba zdolno$¢ dostrzegania zwigzkéw przyczynowo-skutkowych u oséb
z zespotem Williamsa rozumienie wypowiedzi jest znacznie ograniczone
(Karmiloff-Smith i in., 1997; Maurer, Battué¢, 2002). Dzieci potrafig wyrecyto-
wac wiersz i odtworzy¢ opowiadanie, ale r6wnocze$nie majg problemy ze zro-
zumieniem prostych elementéw ich tresci. Cze$¢ badan wskazuje, Ze osoby
z zespotem Williamsa postuguja sie wyszukanymi zwrotami, nie znajgc ich
znaczenia (Karmiloff-Smith i in., 1997). Moga wykazywa¢ trudnosci w precy-
zyjnym odpowiadaniu na pytania oraz w uporzadkowanym prowadzeniu roz-
mowy i trzymaniu sie jej tematu (Hutyra i in., 2008). U niektérych z nich wy-
stepuja tak zwane echolalie, czyli powtarzanie jak echo catych zwrotéw lub
zdan z wypowiedzi rozmdéwcédw, czesto nawykowo i bez ich zrozumienia
(Maurer, Bottu¢, 2002), co moze stuzy¢ na przyktad ich zapamietywaniu.

Warto dodac, Ze jedng z cech os6b z zespotem Williamsa jest ich charakte-
rystyczny gtos, ktory opisywany jest jako ochrypty, gteboki i metaliczny. Ewart
i wspélpracownicy (1993) wysuneli hipoteze, Ze u jego podtoza lezy ubytek
genu elastyny. Ochrypty gtos moze takze wskazywa¢ na problemy natury oto-
laryngologicznej (Giers, 2007).

Rozwdoj spoleczny

Z obserwacji oraz relacji rodzicow wynika, ze 98% dzieci z zespotem Wil-
liamsa z tatwoscia inicjuje kontakty z innymi, 88% angazuje sie w nie i nawig-
zuje rozmowe. Az 95% o0s6b z tym zespotem jest postrzegane jako niezwykle
przyjacielskie (Semel, Rosner, 2003), a ich sposéb bycia zostat okreslony jako
koktajlowy i zabawowy (Hutyra, Mowszet, Stawarski, 2008). Juz od pierwszego
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kontaktu potrafia oczarowac rozmoéwce, wykazujac duze zainteresowanie nim.
Moga dazy¢ do nawigzania kontaktu i prowadzenia dtugich konwersacji z nie-
mal kazda napotkang osobg (Maurer, Bottu¢, 2002). Bardzo lubig przebywaé
w towarzystwie dorostych, sg uczynne i starajg sie im przypodoba¢ oraz sku-
pia¢ na sobie ich uwage. Czasem wskazuje sie na popularno$¢ i sympatie, jaka
wzbudzajg w otoczeniu (Giers, 2007).

Jednak dobre relacje spoteczne os6b z zespotem Williamsa odnosz3 sie ra-
czej do os6b dorostych z ich otoczenia niz do rowie$nikdw. Z badan Udwin
i wspotpracownikéw (Udwin, Yule, Martin, 1987) wynika, Ze mimo bogatych
ilosciowo i tresciowo kontaktéw z dorostymi az 71% dzieci z zespotem Wil-
liamsa w wieku szkolnym ma problemy z nawigzywaniem znajomosci i przy-
jazni z rowie$nikami, 41% zraza ich do siebie, a 56% ma dodatkowo problemy
w relacjach z dzie¢mi w innym wieku. Do matej popularno$ci dzieci z zespotem
Williamsa w grupie réwie$niczej moze sie przyczynia¢ miedzy innymi mniejsza
sprawno$¢ motoryczna oraz ograniczone myslenie przestrzenne, czyli deficyty
zdolnoSci najczesciej wykorzystywanych przez dzieci w typowych grach i za-
bawach (Semel, Rosner, 2003). Wiekszos$¢ dzieci z zespotem Williamsa (64%)
raczej nie szuka towarzystwa innych dzieci, preferuje zabawy indywidualne
lub réwnolegte niz interaktywne z réwie$nikami, preferuje kontakty z osobami
dorostymi, w towarzystwie ktdrych, dzieki zdolno$ciom jezykowym, czujg sie
pewniej i bardziej kompetentnie (Udwin, Yule, Martin, 1987).

Towarzysko$¢ i nienasycenie w kontaktach z osobami dorostymi moze
nies¢ pewne zagrozenia. Charakterystyczna dla os6b z zespotem Williamsa
zbytnia ufno$¢, nadmierna wylewno$¢ i brak leku przed obcymi moga by¢ nie-
bezpieczne w relacjach z nieznajomymi. Dzieci z zespotem Williamsa nie do-
strzegaja takich zagrozen i majg trudnosci z rozréznianiem zachowan dopusz-
czalnych w stosunku do znajomych i 0séb obcych (Giers, 2007).

Rozwd6j emocjonalny

Osoby z zespotem Williamsa charakteryzuje duza wrazliwo$¢ na emocje
i odczucia innych ludzi, a takze umiejetno$¢ wczuwania sie w sytuacje innych,
okreslana mianem empatii (Giers, 2007). Z jednej strony potrafig czesto bez-
btednie rozpoznawa¢ emocje na podstawie ekspresji twarzy (Semel, Rosner,
2003), chetnie udzielaja pomocy i dzielg sie z innymi. Z drugiej strony opisy-
wane s3 jako niedojrzate emocjonalnie (Hutyra, Mowszet, Stawarski, 2008).
W opisach funkcjonowania tych oséb mozna znaleZ¢ stwierdzenie, Ze sg one
nadpobudliwe, impulsywne, tatwo wpadaja w gniew i nie potrafia opanowacé
swoich emocji (Dykens, 2003), przesadnie wyrazajg strach, smutek czy zado-
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wolenie (Hutyra i in., 2008). U dorostych stwierdza sie labilno$¢ emocjonalng
objawiajaca sie duza zmiennoscig nastrojow (Maurer, Bottu¢, 2002).

Badania Dykens (2003) wskazuja rowniez na nadmierng lekliwo$¢ i nad-
wrazliwos$¢ emocjonalng u dzieci z zespotem Williamsa. Obawy odczuwane
przez chorych moga dotyczy¢ wtasnego zdrowia, a takze samopoczucia czton-
koéw rodziny (czasem tez osdb zupetnie obcych), réznych nieznanych sytuacji
oraz wymyslonych nieszczes$¢ (Giers, 2007). Dodatkowo z powodu wspomnia-
nych ograniczen sprawnosci ruchowej i stabej koordynacji wzrokowo-rucho-
wej, a takze problemoéw z opracowywaniem informacji wzrokowo-przestrzen-
nych, osoby z zespotem Williamsa mogg cierpie¢ na réznego rodzaju fobie,
zwlaszcza zwigzane z wysokoS$cig lub nier6wnymi powierzchniami - moga
czu¢ strach przed pokonywaniem schodéw, wchodzeniem na trawe, zZwir, pia-
sek (Dykens, 2003).

Wspieranie rozwoju dziecka z zespolem Williamsa

Zespo6t Williamsa jest chorobg wielouktadows, powodujaca réznorodne
konsekwencje zdrowotne, psychologiczne i spoteczne. W procesie wspierania
rozwoju dziecka z tym zespotem niezbedna jest wspotpraca réznych specjali-
stéw: lekarzy, fizykoterapeutéw, psychologéw, pedagogéw, a takze rodziny
dziecka (Hutyra, Mowszet, Stawarski, 2008). Wobec opisanych trudnos$ci
zdrowotnych konieczna moze by¢ konsultacja kardiologa, nefrologa czy endo-
krynologa dzieciecego. Op6Znienia w rozwoju ruchowym dziecka moga wyma-
ga¢ wczesnej fizykoterapii, ktérej celem bytaby poprawa sprawnosci moto-
rycznej, koordynacji wzrokowo-ruchowej, utrzymania ré6wnowagi, orientacji
w schemacie ciata i w przestrzeni. We wczesnym okresie rozwoju mowy moze
by¢ réwniez potrzebne wsparcie logopedyczne, polegajace na stymulacji wer-
balnej, natomiast pézZniej trening w zakresie rozumienia znaczen stéw (Mau-
rer, Bottu¢, 2002). Problemy w sferze emocjonalnej czy spotecznej, miedzy
innymi w nawigzywaniu relacji z réwiesnikami, mogg wymaga¢ odpowiednio
ukierunkowanej interwencji psychologicznej. Psycholog moze poméc rodzi-
com zrozumie¢ przyczyny wystepowania trudno$ci w zachowaniu dziecka,
a takze wypracowac z nimi sposoby ich modyfikacji. Trudnosci w nauce szkol-
nej i specyficzne potrzeby edukacyjne dzieci z zespotem Williamsa wymagaja
zaangazowania pedagogéw i nauczycieli oraz opracowania przez nich odpo-
wiednich programéw nauczania, dostosowanych do indywidualnych mozliwo-
$ci dziecka. Dziatania edukacyjne, majace na celu stymulacje rozwoju umiejet-
nosci wzrokowo-przestrzennych, sprawnos$ci manualnej czy trening koncen-
tracji uwagi, powinny rozpoczac¢ sie jeszcze przed podjeciem nauki szkolnej,
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tak by dzieci z zespotem Williamsa miaty mozliwo$¢ lepszego przygotowania
sie do tego etapu edukacji (Maurer, Bottu¢, 2002).

Szczegb6lnie wazne we wspomaganiu rozwoju dzieci z zespotem Williamsa
moze okaza¢ sie wykorzystanie ich mocnych stron, na przyktad wysokiego
poziomu ekspresji stownej i osobistych zainteresowan - na przyktad uzdolnien
muzycznych. Warto zacheca¢ dzieci do $piewania, uczenia sie nowych piose-
nek, komponowania wtasnych utworéw, co moze poprawiac ich funkcjonowa-
nie poznawcze. Z kolei gra na instrumentach, ktérymi dzieci z zespotem Wil-
liamsa zaczynajg sie interesowac do$¢ wcze$nie, moze pozytywnie wptywaé na
ich sprawno$¢ manualng (Semel, Rosner, 2003). Muzyka moze by¢ takze na-
rzedziem radzenia sobie z trudnymi emocjami, frustracjg i stresem. Po pierw-
sze moze powodowac uspokojenie i relaksacje, po drugie za$ dzieki niej dzieci
moga uczy¢ sie roztadowywal napiecie, agresje i inne negatywne emocje
(Giers, 2007).

Wiele konkretnych wskazoéwek dotyczacych radzenia sobie z trudnymi za-
chowaniami dzieci z zespotem Williamsa dla rodzicéw i nauczycieli mozna
znaleZ¢ w ksigzce Maurer i Bottu¢ (2002), a takze w cytowanych przez te autorki
publikacjach Udwin, Yule i Martina z 1987 roku (za: Maurer, Bottu¢, 2002).

Rodzina z osoba z zespolem Williamsa

W literaturze nie ma badan nad specyficznymi potrzebami rodzin, w kt6-
rych funkcjonujg osoby z zespotem Williamsa. Wydaje sie, ze ich sytuacje moz-
na jednak odnie$¢ do probleméw i potrzeb rodzicéw dzieci z rzadko wystepu-
jacymi zaburzeniami o podtozu genetycznym (Pilecka, 2006), ale réwniez do
doswiadczen rodzicow dzieci z niepetnosprawnos$cia intelektualng (np. Ko-
Scielska, 1998) czy potozenia rodzin dzieci z zaburzeniami rozwoju (np. Pisula,
2004). Rézni autorzy wskazuja, ze niektore trudnosci mogg by¢ wspélne dla
rodzicéw niezaleznie od rodzaju niepetnosprawnosci, jaka wystepuje u ich
dziecka (np. Pisula, 2004; Twardowski, 2005; Koscielska, 1998). Do nich nale-
zy chocéby pogarszajaca sie sytuacja ekonomiczna rodziny. Wydatki zwigzane
z leczeniem i pielegnacja, koniecznos¢ statej opieki nad dzieckiem i jego co-
dziennej terapii, zwigzana z tym rezygnacja jednego z rodzicéw z kariery za-
wodowej sg przyczyng trudnych warunkéw materialnych, a tym samym wi-
docznego ograniczenia i utrudnienia codziennos$ci. Moze sta¢ sie to Zrédtem
napie¢ w rodzinie (Twardowski, 2005; Pilecka, 2006). Wsréd wspélnych do-
$wiadczen rodzicéw dzieci z ré6znymi zaburzeniami rozwojowymi wymienia
sie czesto przezywane negatywne emocje, takie jak niepokdj, lek, niepewnosé¢,
bezradno$¢, poczucie straty, wyobcowanie, wrogosé, zmeczenie, wstyd, depre-
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sja (Koscielska, 1998; Pisula, 2004), ktérym jednak towarzyszy mito$¢ do
dziecka i che¢ pomocy mu. Wraz z rozwojem dziecka i akceptacjg jego niepet-
nosprawnosci rodzice uruchamiajg sposoby radzenia sobie z trudng sytuacja,
otwierajgc sie na emocje pozytywne, towarzyszgce wychowywaniu dziecka,
takie jak rado$¢, nadzieja, duma i szczescie (Ko$cielska, 1998). Trzeba zazna-
czy¢, ze kondycja psychiczna rodzicéw w duzej mierze zalezy od wsparcia spo-
tecznego, jakie otrzymujg, dostepnosci informacji, pomocy specjalistycznej,
placowek opieki i rehabilitacji, programéw wspierania rozwoju (Koscielska,
1998; Pilecka, 2006). W wiekszoSci s3g to czynniki, ktére moga zaleze¢ od spe-
cyfiki wystepujacego u dziecka zaburzenia oraz sytuacji rodziny, zwigzanej
cho¢by z miejscem zamieszkania (Pilecka, 2006).

W przypadku zaburzen rzadko wystepujacych lub mniej znanych, do kté-
rych nalezy zespo6t Williamsa, dostep do rzetelnej informacji o stanie dziecka,
perspektywach jego rozwoju i metodach wspierania go nastrecza dodatko-
wych trudnosci. Uzyskanie diagnozy moze sta¢ sie skomplikowanym i dtugo-
trwatym procesem, czesto wptywajacym negatywnie na kondycje catej rodzi-
ny. Liczne konsultacje u specjalistéw, poszukiwanie informacji o stanie dziecka
i mozliwosSciach udzielenia mu pomocy mogg prowadzi¢ do nasilenia stresu
i negatywnych emocji przezywanych przez rodzicéw. Mimo charakterystycz-
nego wygladu dzieci z zespotem Williamsa rozpoznanie tej choroby u dziecka
nie jest tatwe. Specyficzne rysy twarzy oraz inne cechy rzadko mozna dostrzec
juz w okresie niemowlecym (Hutyra, Mowszet, Stawarski, 2008). Wielu rodzi-
cow skarzy sie na brak informacji o zespole Williamsa wsréd profesjonalistéw,
z ktérymi sie kontaktuja. Na forach internetowych mozna znaleZ¢ liczne wy-
powiedzi $wiadczace o lekcewazeniu niepokojow rodzicéw dotyczacych zdro-
wia i rozwoju ich dziecka, a takze o traktowaniu ich jak przewrazliwionych
i nadopiekunczych. Z wypowiedzi tych wynika, Ze rodzice doceniajg nawet nie
sama wiedze specjalistow, ale to, ze lekarze, psycholodzy czy pedagodzy, do
ktdérych sie zgtaszajg, s3 w stanie przyznac sie do nieznajomosci zespotu Wil-
liamsa i jednocze$nie sg zainteresowani uzupeinieniem swoich informacji na
ten temat. Wydaje sie, ze rodzice cenig sobie szczegdlnie mozliwos$¢ podziele-
nia sie swoimi uwagami, ktére moga by¢ cenne ze wzgledu na ich znajomos¢
dziecka, a takze na to, ze najczesciej to oni wtasnie stajg sie wybitnymi specja-
listami zaburzen przejawianych przez ich dziecko. Brak wiedzy na temat danej
nieprawidtowosci wsrdéd profesjonalistéw ogranicza mozliwo$¢ dostepu do
terapii, rehabilitacji i edukacji w miejscu zamieszkania i tym samym zmusza
rodzicéw do szukania pomocy w placéwkach czesto bardzo odlegtych od ich
domu (Pilecka, 2006). Czesta bolaczka rodzicéw jest nie tylko dostepnosc¢
ustug, ale rowniez nieadekwatno$¢ form proponowanej pomocy do potrzeb
dziecka i rodziny (Pisula, 2004).
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Formy pomocy rodzinie

By poprawic¢ sytuacje rodziny z dzieckiem z rzadkim zaburzeniem gene-
tycznym, potrzebne sg dziatania na réznych ptaszczyznach, zaréwno te kiero-
wane bezposrednio do rodzicow i samego dziecka, jak i takie, ktére stuza
zmianie systemu opieki zdrowotnej i dostepno$ci do specjalistycznej pomocy.

Z badan wynika, ze gtéwnym bezpos$rednim wsparciem dla rodzicow sg ich
najblizsi (Koscielska, 1998; Pisula, 2004). Waznym zrdédtem pomocy moga by¢
takze rodzice dzieci z analogicznymi problemami rozwojowymi. Kontakt z oso-
bami, ktére przezywaja podobne trudnosci, daje mozliwos¢ korzystania z ich
doswiadczen, a takze moze by¢ zrédtem poczucia zrozumienia przez innych, co
z kolei zmniejsza poczucie wyobcowania (Kos$cielska, 1998). Wydaje sie, ze
odnalezienie rodziny z dzieckiem z takim samym rzadkim zaburzeniem rozwo-
jowym jest szczegélnie trudne. W obecnych czasach z pomoca przychodzi in-
ternet, ktéry umozliwia nawigzanie kontaktu z rodzicami z catej Polski, a na-
wet ze Swiata. Wydaje sie, Ze za pomocg internetu mozna réwniez poszukiwac
informacji o danym zaburzeniu i wynikéw najnowszych badan z nim zwigza-
nych. Brak tych informacji stanowi jeden z powaznych probleméw rodzin
z dzieckiem z rzadko wystepujacymi chorobami oraz zajmujacych sie nimi
specjalistow. Informacje o réznorodnych zaburzeniach mozna znalez¢, prze-
gladajac bazy literatury fachowej’, ale rowniez wchodzac na strony stowarzy-
szen wspierajacych osoby z rzadkimi zaburzeniami i ich rodziny. W przypadku
zespotu Williamsa od 2007 roku dziata w Polsce Stowarzyszenie Pomocy Oso-
bom z Zespotem Williamsa ,ELF” (z siedziba przy ul. Wolnosci 59/2 w Gdan-
sku; strona internetowa: <www.zespolwilliamsa.org>). Stowarzyszenie zajmu-
je sie szerzeniem wiedzy o zespole Williamsa, miedzy innymi organizujac sym-
pozja i konferencje. Pomaga w diagnostyce oraz rehabilitacji oséb z tym zespo-
tem, a takze oferuje bezposrednia pomoc merytoryczng i terapeutyczng dla
dzieci, ich rodzicow i opiekunéw. Na stronie stowarzyszenia znajduje sie forum
i lista dyskusyjna, ktére dajg mozliwos¢ nawigzania kontaktu z osobami z ze-
spotem Williamsa lub ich opiekunami z réznych czesci Polski.

Informacje o zespole Williamsa mozna réwniez znalez¢ na stronach two-
rzonych przez rodzicow dzieci z tym zaburzeniem (np. na <http://oszw.w.
interia.pl/>), a takze na wielu portalach zagranicznych, np. stronie fundacji
z Wielkiej Brytanii (Williams Syndrome Foundation) <http://www.williams-
syndrome.org.uk/> czy ze Stanéw Zjednoczonych (Williams Syndrome Associa-

5 Na przyktad w bazie PUBMED (<http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed>) znalez¢ mozna
streszczenia ponad 1200 artykutéw, ktére zawierajg stowa ,zesp6t Williamsa” i dotycza badan
nad tym zespotem.
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tion) <http://www.williams-syndrome.org/> oraz stronie federacji europej-
skich stowarzyszen zrzeszajacych osoby z zespotem Williamsa i ich rodziny
(Federation of European Williams Syndrome, FEWS) <www.euwilliams.org>.

Pomocy moze udzieli¢ rowniez Stowarzyszenie na rzecz Dzieci z Zaburze-
niami Genetycznymi ,,GEN” (z siedzibg w Poznaniu, os. Zwyciestwa 10c; strona
internetowa: <www.gen.org.pl>), ktore dziata od 2001 roku i zrzesza osoby
z réznorodnymi zaburzeniami genetycznymi i ich rodziny, réwniez te dotknie-
te zespotem Williamsa. Wérdod gtéwnych celéw statutowych stowarzyszenia
znajduja sie miedzy innymi: wszechstronna pomoc dzieciom, ich rodzinom,
opiekunom i specjalistom; organizowanie i prowadzenie réznych form lecznic-
twa, edukacji, rehabilitacji, opieki i pracy na rzecz dzieci z rzadkimi zaburze-
niami genetycznymi; zbieranie danych na temat rzadkich zaburzen genetycz-
nych, dotyczacych ich diagnozowania, leczenia, rehabilitacji; organizowanie
szkolen i konferencji dla rodzicéw i specjalistéw, a takze kontaktowanie rodzin
dzieci dotknietych ktéryms$ z 400 rzadkich zespotéw genetycznych.

Warto wspomnie¢ rowniez o dziataniach majacych na celu poprawe jakosci
zycia os6b z rzadko wystepujacymi zaburzeniami oraz ich rodzin przez two-
rzenie programow i rozwigzan systemowych na poziomie Unii Europejskiej
i poszczeg6lnych krajéw cztonkowskich. Pierwsze kroki w tym kierunku zaini-
cjowata Europejska Organizacja ds. Choréb Rzadkich EURORDIS (<www.
eurordis.org>), ktéra ma charakter organizacji miedzynarodowej, zrzeszajacej
réznorodne stowarzyszenia dziatajace na rzecz oséb z rzadko wystepujacymi
chorobami. Misja EURORDIS jest zbudowanie silnej ogélnoeuropejskiej wspdl-
noty pacjentéw i os6b zyjacych z rzadkimi chorobami. W imieniu swoich
cztonkéw podejmuje réznorodne dziatania, miedzy innymi stara sie o wzmoc-
nienie pozycji grup pacjentéw z rzadko wystepujacymi chorobami, podnosze-
nie powszechnej Swiadomo$ci na temat ich sytuacji, a takze o poprawe dostepu
do informacji, leczenia, opieki i wsparcia dla tych os6b. W celach tej organizacji
znajduje sie réwniez wspieranie i upowszechnianie wynikéw badan nauko-
wych dotyczacych rozwoju metod leczenia rzadkich choréb - w tym lekow
sierocych. Z inicjatywy tej organizacji powstata platforma wymiany informacji
o najnowszych badaniach dotyczacych diagnozowania i leczenia rzadkich cho-
rob - ORPHANET (<www.orpha.net>).

W wyniku réznorakich dziatan (miedzy innymi EURORDIS) Komisja Euro-
pejska wydata komunikat zatytutowany Rzadkie choroby: wyzwania stojqce
przed Europq (SEK, 2008), w ktéorym nawotuje panstwa cztonkowskie do opra-
cowania narodowych strategii zmierzajgcych do zapewnienia dostepnos$ci
opieki zdrowotnej wysokiej jakoSci osobom cierpigcym na rzadkie choroby
(EUROPLAN, <www.europlanproject.eu>). Cho¢ w Polsce nie ma jeszcze naro-
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dowego planu zwalczania tych choréb, to mozemy mie¢ nadzieje, Ze w wyni-
kéw naciskéw Komisji Europejskiej oraz organizacji zrzeszajacych osoby
z takimi zaburzeniami prace nad stworzeniem strategii rozpoczng sie w naj-
blizszym czasie, co wptynie pozytywnie réwniez na sytuacje osob z zespotem
Williamsa i ich rodzin.
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DOROTA KOSNO

Zespol Retta
— zaburzenie neurorozwojowe
o podlozu genetycznym

Zespot Retta jest powaznym, 4-fazowym schorzeniem neurorozwojowym
o podtozu genetycznym, ktére wynika z uszkodzenia funkcji genu MECPZ2 poto-
zonego na chromosomie zenskim X. Dotyka prawie wylgcznie dziewczynek,
ktére rodza sie zdrowe, lecz po 12-18 miesigcach pozornie prawidtowego roz-
woju psychoruchowego nastepuje regres - celowe postugiwanie sie rekoma
zastapione zostaje stereotypowymi ruchami, nastepuje utrata mowy i czesto
umiejetnosci chodzenia, pojawiajg sie zaburzenia oddychania i snu, a takze
wycofanie z kontaktéw spotecznych. Odkad w 1999 roku ustalono genetyczng
przyczyne zespotu Retta, odkryto i scharakteryzowano ponad 200 réznych
mutacji genu MECP2.

Opowies¢ o zespole Retta (Rett Syndrome — RTT) zaczyna sie na poczatku
lat 60. XX wieku. Wtedy to dwdch naukowcéw, niezaleznie od siebie i w zupet-
nie innych czeSciach Europy, zwrdécito uwage na charakterystyczne objawy,
powtarzajgce sie u niektorych dziewczat w réznym wieku.

Odrobina historii i kilka najwazniejszych,
przelomowych momentow

Austriacki naukowiec z Wiednia doktor Andreas Rett jako pierwszy za-
uwazyl i wyrdznil specyficzne symptomy u kilkunastu dziewczat i kobiet,
a jego najwieksze zainteresowanie wzbudzily przede wszystkim charaktery-
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styczne ruchy dtoni pacjentek, ktére pdzniej staty sie niejako ich wizytéwka.
W 1965 roku swoje spostrzezenia zebrat i opisat, jednak niemieckojezyczna
publikacja nie wzbudzita wiekszego zainteresowania w Swiecie nauki (Choro-
by rzadkie bez tajemnic, 2002). W tym samym czasie w Szwecji doktor Bengt
Hagberg réwniez zauwazyt pojawiajace sie u niektérych dziewczat podobien-
stwa, ale lekarze nie mieli ze sobg kontaktu i nie wiedzieli, Ze zajmuja sie tym
samym zagadnieniem jednocze$nie (Percy, Lane, 2005).

8 kwietnia 1983 roku w Austrii, w Wiedniu, Andreas Rett zorganizowat
pierwsze sympozjum, w ktérym uczestniczyta nieliczna grupka zainteresowa-
nych z Europy i Japonii. Przedstawit opisy przypadkéw dziewczat i kobiet
w réznym wieku, u ktérych wystepowaty charakterystyczne symptomy, a po-
dobienstwa miedzy nimi byty oczywiste. Zesp6t tych cech nazwano jego na-
zwiskiem, a w dalszej czesci sympozjum ustalono pierwsze kryteria diagno-
styczne, ktére p6zniej opublikowano (Choroby rzadkie bez tajemnic, 2002).

Réwniez w 1983 roku Bengt Hagberg we wspotpracy z Jean Aicardi z Fran-
cji i Karin Dias oraz Ovidio Ramos z Portugalii opisali w periodyku ,Annals of
Neurology” 35 przypadkéw dziewczat z zespotem Retta. Byta to pierwsza an-
glojezyczna publikacja o tym zespole. Do poczatkéw 1984 roku ukazaty sie
tylko 2 artykuly na temat zespotu Retta w jezyku angielskim. W tym wtasnie
roku w Stanach Zjednoczonych powstato miedzynarodowe stowarzyszenie
rodzin dzieci z RTT - International Rett Syndrome Association (obecnie Interna-
tional Rett Syndrome Foundation - IRSF), a pierwsza konferencja w Ameryce
P6inocnej na temat zespotu Retta odbyta sie w Baltimore w 1985 roku i byta to
konferencja z udziatem rodzicéw i naukowcoéw. W 1997 roku rodzice dzieci
z zespotem Retta w Polsce podjeli decyzje o utworzeniu stowarzyszenia pod
nazwa Ogdlnopolskie Stowarzyszenie Pomocy Osobom z Zespotem Retta (Cho-
roby rzadkie bez tajemnic, 2002), w ktérym do dzi$ zarejestrowato sie okoto
200 rodzin dziewczynek z RTT (Choroby rzadkie bez tajemnic, 2002). Od lat
80. w Stanach Zjednoczonych powstato kilka centréw zespotu Retta, a wsrod
nich 2 najwieksze - Baylor College of Medicine w Huston oraz na Uniwersyte-
cie Alabamy w Birmingham, w ktérych poznano setki przypadkéw dziewczat
z RTT (Percy, Lane, 2005).

W 1999 roku, po dtugich poszukiwaniach genu odpowiadajacego za zespét
Retta, pracujaca w laboratorium badawczym Hudy Zoghbi w Baylor College of
Medicine Ruthie Amir zidentyfikowata mutacje na genie MECP2 w wielu préb-
kach dziewczat cierpigcych na RTT (Percy, Lane, 2005). Ogtoszono, Ze przy-
czyna zespotu Retta jest uszkodzenie genu zlokalizowanego na chromosomie
zenskim X i we wspétpracy z zespotem dr Ute Francke - HHMI Investigator
w Stanford University School of Medicine - opublikowano wyniki odkrycia
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w pazdziernikowym numerze czasopisma naukowego Nature Genetics!. Od tej
pory mozliwe stato sie diagnozowanie tej choroby za pomoca badan moleku-
larnych, ktore jednak uznaje sie jedynie za wspomagajace diagnoze kliniczng -
nadrzedna i wazniejszg w ocenie zespotu Retta oraz w dalszym prowadzeniu
i monitorowaniu funkcjonowania dziecka.

,Gen, ktorego uszkodzenie, czyli mutacja, prowadzi do zespotu Retta, na-
zywa sie MECP2 (gen kodujacy biatko METHYL - CpG - BINDING PROTEIN 2)
i jest potozony na chromosomie X przy koncu jego dtugiego ramienia. (...) Jak
wiemy, kazdy cztowiek ma 46 chromosoméw w kazdej komdrce organizmu
poza komoérkami linii plciowej. Sg to struktury zawierajace rézne biatka,
a przede wszystkim kwas DNA, nasza odziedziczona po rodzicach, pelng in-
strukcje o budowie i funkcji naszego organizmu podczas rozwoju od poczecia
do zgonu. (...) Chtopcéw wyrédznia posiadanie matego chromosomu Y odziedzi-
czonego po ojcu, z ktérym pare tworzy pojedynczy, duzy matczyny chromosom
X. Dziewczynki majg dwa chromosomy X - ojcowski i matczyny, i jeden z nich
ulega stale inaktywacji, czyli nie bedzie odczytywany podczas transkrypcji, co
oznacza, Ze geny potozone na inaktywowanym chromosomie nie beda ulega¢
ekspresji. Gen MECP2 réwniez podlega temu mechanizmowi. Nalezy doda¢, ze
w poszczeg6lnych komoérkach organizmu nieczynny jest raz chromosom po-
chodzenia matczynego, innym razem pochodzenia ojcowskiego, tworzac swo-
ista mozaike komoérek. Pozwala to wyjasnié, Zze chtopcy z uszkodzonym genem
MECP2, posiadajgc tylko jeden chromosom X, umieraja, a dziewczynki, dzieki
zmiennej mozaikowatej aktywnos$ci obydwu chromosoméw X, moga przezy¢”
(Midro, 2003). W kazdej komoérce naszego ciata jest ten sam zapis genetyczny.
W trakcie rozwoju organizmu poszczegélne odcinki tego zapisu, czyli odcinki
DNA - geny, s uaktywniane przez odpowiednie biatka, a inne za pomoc3 in-
nych biatek s3g uciszane, czyli inaktywowane (Midro, 2003). W filmie dokumen-
talnym o zespole Retta - Silent Angels, wyprodukowanym przez Discovery
Health Chanel - odkrywcy mutacji genu MECP2 okreslaja go mianem genu dy-
rygenta, od ktérego zalezy sprawne i harmonijne dziatanie catej ,orkiestry” -
organizmu. Kiedy nastepuje btad w sztuce dyrygenta, w catej orkiestrze naste-
puje chaos. Mutacja genu MECP2 wywotuje taki wtasnie chaos w organizmie
(Silent Angels, 2002). Odkrycie genu MECP2 byto wydarzeniem przetomowym,
niemniej jednak jego udziat w rozwoju choroby pozostawat nadal mato zrozu-
miaty. Konsekwencja tego odkrycia sg wiec dalsze badania, ktére moga do-
prowadzié¢ do stworzenia terapii pomocnej dziewczetom z RTT, a w szczeg6l-
nosci - czego najbardziej oczekuja rodzice - terapii genowe;j.

Aby m6c prowadzi¢ swobodne badania, naukowcy postanowili sprébowac
opracowac zwierzecy model zespotu Retta. Udato sie wyhodowac szczep my-

1 Wywiad z dr Huda Y. Zoghbi tuz po odkryciu genu MECPZ2; Zoghbi, 2010.
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szy z mutacja w genie MECP2. Myszy te wiernie prezentujg objawy schorzenia,
wilgcznie z nietypowymi ruchami konczyn przednich, bardzo podobnymi do
tych u dziewczat z RTT. W lutym 2007 roku RSRF (Rett Syndrome Research
Foundation) ogtosita przetomowe wyniki badan - odwracalno$¢ objawéw ze-
spotu Retta w mysim modelu genetycznym. Naukowcy prowadzili badania
w celu ustalenia, czy mozna pozbawi¢ myszy ekspresji genu MECP2, czyli ina-
czej mowiac - zablokowac ten gen, nastepnie poczekac na pojawienie sie skut-
kow, czyli objawoéw RTT i powtérnie uaktywni¢ gen. Wyniki byty zaskakujgce
i niespodziewane - u myszy, ktore byty juz bardzo chore i miaty w perspektywie
zaledwie kilka dni zycia, po aktywacji genu zaobserwowano zanikanie obja-
wow RTT i zwierzeta w ciggu 4 tygodni dochodzity do zdrowia. Adrian Bird
z Uniwersytetu w Edynburgu ustalil, Ze podanie biatka MECP2 myszom ze
zmutowanym genem w ciggu 4 tygodni wyeliminowato drgania ciata, znorma-
lizowato ich oddech, przywrdécito mobilnos¢ i chddz. Naukowcy nie mieli wiel-
kiej nadziei, podajac chorym myszom biatka MECP2. Nie sadzili, Ze mozliwe
jest odwrocenie zmian w uszkodzonym mézgu, jednak wyniki badan sg jedno-
znaczne - uszkodzenia nie sg nieodwracalne. Pomy$lne przywroécenie normal-
nego funkcjonowania u myszy daje podstawy, by przypuszczaé, ze dalsze
badania nad rozwojem terapii uszkodzonego biatka MECP2 umozliwig w przy-
sztosci odwrdcenie uszkodzen uktadu nerwowego takze u dzieci i dorostych
z Zespotem Rettas.

Kliniczny obraz zespolu Retta

Zespot Retta jest powaznym 4-fazowym schorzeniem neurorozwojowym
o podtozu genetycznym, ktére dotyka gtéwnie dziewczynek. Przez wiele lat
zajmowano sie gtéwnie jego obrazem Kklinicznym, poniewaz nie znano przy-
czyny powstawania. Z biegiem czasu oczywiste stato sie, Ze obraz ten zmieniat
sie wraz z wiekiem pacjentek, dlatego w 1986 roku Hagberg i Witt-Engerstrom
zaproponowali przyjecie 4 faz zespotu Retta. W 2001 roku fazy te zostaty zmo-
dyfikowane przez Kerr i Witt-Engerstrom i przedstawione jako okresy prere-
gresji, regresji i postregresji. Jednak podzial na 4 fazy jest czesciej spotykany
w literaturze i bardziej popularny wsréd zajmujacych sie RTT naukowcow
(Nomura, Segawa, 2005).

2 Reversal of symptoms in an autism spectrum disorder, Rett Syndrom Research Foundation,
09.02.2007; Autyzm mozna leczy¢, 12.10.2007; Salik, 2008.
3 New Insight Into Rett Syndrome Severity, 2009.
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Faza I - wczesnego rozwoju, wiek 6-18 miesiecy

W pierwszych miesigcach zycia dziecka rodzicom, w szczegdélnosci tym,
ktérzy nie majg starszego potomstwa i nie moga dokona¢ poréwnan, trudno
jest jasno okresli¢, czy rozwdj dziecka przebiega prawidtowo. Wielu z nich
opisuje dziecko jako bardzo spokojne, nieptaczliwe, pogodne i przesypiajace
wiekszo$¢ dnia, tak zwane ztote dzieci. Niektérzy majg niejasne wrazenie, ze
co$ jest nie tak, jak by¢ powinno, lecz nie potrafig sprecyzowac swoich obaw.
Czasem obserwowana jest mata mobilno$¢ dziecka, wykonywanie nadmierne;j
liczby repetytywnych ruchéw konczyn i tutowia czy staba reakcja na okazje do
zabawy. Nalezy wiec przyja¢, ze okres pierwszych kilku miesiecy zycia dziecka
z RTT nie jest do konica prawidtowy. Nieprawidtowosci te, zwykle przeoczane
podczas rutynowych badan kontrolnych, manifestujg sie na dtugo przed roz-
poczeciem fazy regresu - w sferze ruchéw celowych i dowolnych. W tym okre-
sie (6-18 miesiecy) czesto obserwuje sie spowolnienie przyrostu obwodu
gtowy, hipotonie mie$ni (cho¢ nie zawsze), mniejszy kontakt wzrokowy
i zmniejszenie zainteresowania zabawkami (Kerr, 2010).

Faza II - szybkiego regresu, wiek od roku do 3-4 lat

OKkres regresu przypada na wiek pdznego niemowlectwa i wczesnego dzie-
cinstwa, a czas rozpoczecia jest cechg indywidualna. Jak wynika z relacji rodzin
nalezacych do Ogoélnopolskiego Stowarzyszenia Pomocy Osobom z Zespotem
Retta, niektére dziewczynki rozpoczynaja te faze w drugim péiroczu zycia,
inne duzo pdzniej - nawet w wieku 4 lat i czesto 6w poczatek ma zwigzek
z trudnymi przezyciami, takimi jak $mier¢ kogo$ bliskiego czy traumatyczne
przezycia szpitalne.

Regres moze trwac tygodnie lub miesigce, moze mie¢ charakter nagty, po-
wolny lub etapowy. Dziewczynki zaczynaja traci¢ nabyte juz umiejetnosci -
celowe postugiwanie sie rekoma, zdolno$ci méwienia, niektére z tych, ktére
nauczyty sie chodzié, przestaja to robié. Pojawiajg sie stereotypowe ruchy rak -
klaskanie, wykrecanie, mycie, wktadanie do buzi i inne, utrzymujace sie pod-
czas catodziennej aktywno$ci dziecka, oraz zaburzenia oddychania - hiper-
wentylacja, bezdech, potykanie powietrza, zgrzytanie zebami, ktére ustepujg
dopiero w czasie snu. Obserwowane s3 tez zaburzenia snu i czeste nocne na-
pady nieuzasadnionego $miechu lub ptaczu, ktérych nie mozna powstrzymac.
Pogarszaja sie kontakty spoteczne i wystepuje nadpobudliwosé, irytacja, za-
chowania autystyczne i zaburzona reakcja na bél. Duzym problemem stajg sie
zaparcia. Czesto tez w tym okresie wystepuja pierwsze napady drgawkowe,
ktére moga, lecz nie musza by¢ objawem epilepsji. Jednak zapis EEG staje sie



162 DOROTA KOSNO

w wiekszo$ci przypadkéw nieprawidtowy, bez wzgledu na to, czy wystapity
napady czy nie. Jest to charakterystyczny obraz dla zespotu Retta, lecz nie jest
dla niego diagnostyczny - nieprawidtowy zapis EEG nie musi oznacza¢ wyste-
powania epilepsji. U 7% dziewczat epilepsja nie wystepuje nigdy. Istotne jest
unikanie niepotrzebnego leczenia farmakologicznego ,obrazéw EEG” bez kli-
nicznych napaddéw (Kerr, 2010). W ciggu kilku tygodni lub miesiecy oczywiste
staje sie opdzZnienie rozwoju motorycznego. W badaniach Nomury i Segawy na
130 przypadkéw oséb z RTT 42% wykazywato op6Znienie w nabyciu umiejet-
nosci siadania, raczkowania - 63,6% (28 os6b z 44, ktére nauczyly sie raczko-
wa¢; 71 nigdy sie nie nauczyto) i chodzenia - 83,3% (55 oséb z 66, ktére na-
uczyty sie chodzic¢). Rozwija sie hipertonia mie$niowa. Autorzy zwracaja takze
uwage na to, ze w niemowlectwie dziewczynki z RTT zwykle $pig dtugo w cig-
gu dnia i majg zaburzony rytm sen - czuwanie (Nomura, Segawa, 2005).

Faza III - pseudostacjonarna, wiek przedszkolny i szkolny

Po zakonczeniu regresu stan dziecka zaczyna sie stabilizowac. Ustepujg ce-
chy autystyczne i napady ptaczu, a dziecko jakby na powrdt otwiera sie na
otoczenie. Polepszaja sie kontakty spoteczne i emocjonalne, widoczna staje sie
gteboka potrzeba poznawania $wiata. Wyrazne s3g jednak problemy ruchowe,
apraksja i ataksja, wzrost napiecia mie$niowego, drzenie mie$niowe, wstrzasy
catego ciala. Pojawia sie skolioza, w niektérych przypadkach postepujaca
i wymagajaca interwencji ortopedycznej wiacznie z chirurgiczng stabilizacja
kregostupa. Oprocz skoliozy u duzej liczby dziewczat z RTT moga wystgpié
deformacje stép i kostek. Czesto wystepuje rowniez epilepsja (Choroby rzadkie
bez tajemnic, 2002). Ewidentne wydaje sie nieprawidtowe funkcjonowanie
autonomicznych funkcji organizmu, wigcznie z zaburzonym oddychaniem,
jednakze og6lny stan organizmu stabilizuje sie. Okres ten moze trwaé latami,
do 15.-25. roku zycia (Nomura, Segawa, 2005).

Faza IV - stabilizacji, wiek 15 - ?

Zazwyczaj kiedy osoba z RTT osiggnie wiek dorostosci, jej stan stabilizuje
sie. Okres ten charakteryzuje duze obniZenie sprawnosci ruchowej i wiekszos$¢
dziewczat, ktore zachowaty do tego czasu umiejetnos¢ chodzenia, traci j3. Ma
to zwiazek z pogtebieniem sie skoliozy, narastaniem spastycznosci i dystonia.
Moga natomiast ustgpi¢ lub znacznie zmniejszy¢ swe nasilenie stereotypie rak.
Nastepuje tez poprawa kontaktu wzrokowego i emocjonalnego. Rozwdj ptcio-
wy przebiega prawidtowo (Choroby rzadkie bez tajemnic, 2002). Bardzo cze-
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sto nastepuje zmniejszenie napadéw padaczkowych, zaréwno w ich czestotli-
wosci, jak i natezeniu (Nomura, Segawa, 2005).

Obecnie uwaza sie, ze klasyczna forma RTT wystepuje z czestoscig od 1 na
10 000 do 1 na 20 000 i pojawia sie na catej kuli ziemskiej. RTT jest najczesSciej
schorzeniem wystepujacym sporadycznie i prawdopodobienstwo jego powto-
rzenia w rodzinie wyznacza czesto$¢ tego schorzenia w danej populacji. 0gél-
nie przyjeta warto$¢ ryzyka genetycznego w przypadku form sporadycznych
wynosi okoto 1% (Midro, 2002). Wystepowanie sporadyczne oznacza, ze
w jednej rodzinie schorzenie pojawia sie tylko raz, czyli powstaje spontanicz-
nie, w momencie poczecia dziecka lub na wczesnych etapach rozwoju ptodu.
Zespot Retta dziedziczy sie w sposéb dominujacy sprzezony z ptcia. Rodzinne
zachorowania sg bardzo rzadkie i szacuje sie, ze reprezentujg ponizej 0,5%
wszystkich przypadkéw na Swiecie (Midro, 2002). Wiadomo juz, ze mutacja
genu odpowiedzialnego za aktywowanie i inaktywowanie odpowiednich ge-
néw w odpowiednim czasie - momentach waznych dla rozwoju dziecka - za-
burza ten rozwéj. Wiadomo tez, Ze dziewczeta z RTT prezentujg podobne, cha-
rakterystyczne objawy, ktére zwrdécity uwage specjalistow, jednak dziewczeta
z zespotem Retta rdéznig sie od siebie - zaré6wno obrazem Kklinicznym, jak i ge-
netycznym.

0d momentu wykrycia przyczyny zaburzenia do chwili obecnej odkryto
i opisano ponad 200 réznych mutacji genu MECPZ2, co stwierdzili Miltenber-
ger-Miltenyi i Laccone na podstawie opracowanego przegladu piSmiennictwa
(USciska, Skawronska, Midro, 2005). Polegaja one na réznych btedach w zapi-
sie nukleotyd6w, sktadajacych sie na aminokwasy, albo na ich utracie, nadmia-
rze lub przestawieniu. Istotne jest réwniez potozenie mutacji w regionach ko-
dujacych genu, ktory skitada sie z 4 eksonéw. U 20-30% dziewczynek
o typowym fenotypie RTT nie mozna wykry¢ mutacji w obrebie genu MECP2
dostepnymi technikami badan, co nie wyklucza obecnos$ci tego zaburzenia.
Genetycy podkreslaja, ze zaréwno klasyczne, jak i nietypowe formy zespotu
Retta sg gtéwnie rozpoznaniem Kklinicznym, albowiem weryfikacji podlega
jedynie 80% form klasycznych i 50% form niepetnych (nietypowych) (Midro,
2003). Przyczyng wyniku negatywnego mogg by¢ tez mutacje innych genoéw,
na przyktad wspétpracujgcych z biatkiem MECP2 lub gendéw, ktére majg po-
dobne dziatanie (Midro, 2002). Takim genem, lezgcym réwniez na chromoso-
mie X, jest CDKL5 (Cyclin-Dependent Kinase-Like 5), ktéry moze by¢ przyczyng
atypowej formy zespotu Retta, zwanej wczesnym wariantem z padaczky wczes-
nodziecieca. Osoby z ta forma RTT uzyskaly najczesciej negatywny wynik ba-
dania w kierunku mutacji MECPZ2, ale tez nie kazda z oséb z mutacja
w genie CDKL5 prezentuje kliniczny obraz atypowego zespotu Retta (Interna-
tional Foundation For CDKL5 Research, 2011).
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Obecnie, oprocz klasycznej postaci zespotu Retta, wyréznia sie: wariant
z wczesnym poczatkiem - opdzZnienie rozwoju zostaje zauwazone wkroétce po
urodzeniu, z towarzyszacymi ciezkimi napadami padaczkowymi i hipotonia
miesniowa; wariant z opdZnionym poczatkiem - mniej nasilona faza regresu,
nieprawidtowosci w rozwoju pojawiajg sie okoto 18. miesigca Zycia, a w nie-
ktorych przypadkach w wieku 10 lat lub nawet p6Zniej; wariant z zachowang
mow3g - z tagodniejszym przebiegiem schorzenia oraz wariant meski - moze
wystepowac u chtopcéw z zespotem Klinefeltera (47,XXY) lub mozaika soma-
tyczng komdrek prawidtowych i zawierajacych mutacje (Usciska, Skawronska,
Midro, 2005).

Pierwszym opisanym przypadkiem chlopca z zespotem Retta byt cztonek
rodziny Woodcockéw, w ktérej zaobserwowano rodzinng forme RTT. Dzieki
niemu de facto odkryto przyczyne zespotu Retta, a te fascynujgca historie
opowiada wspomniany juz film Silent Angels. Chtopiec miat ciezkie objawy
neurologiczne okresu noworodkowego oraz zaburzenia oddechowe i zyt
17 miesiecy (Silent Angels, 2002). Poczatkowo przypuszczano, Ze chtopcy do-
tknieci choroba umierajg zwykle w czasie zycia ptodowego lub wkrétce po
urodzeniu z powodu ciezkiej encefalopatii wrodzonej. Uwazano, Ze przezycie
chtopcow jest mozliwe jedynie wtedy, gdy majg kariotyp 47XXY lub mozaike
somatyczng komorek prawidtowych i zawierajacych mutacje. Wbrew wczes-
niejszym przypuszczeniom w ostatnich latach pojawito sie wiele doniesien
wskazujacych, ze mutacja genu MECPZ nie musi by¢ letalna dla chtopcéw na-
wet z prawidlowym kariotypem i bez mozaiki somatycznej. O ile u dziewczy-
nek zdecydowana wiekszo$¢ to mutacje de novo, u chtopcéw mamy do czynie-
nia gtdwnie z rodzinnym ich wystepowaniem (US$ciska, Skawronska, Midro,
2005).

Mimo tak szerokiej juz wiedzy na temat podtoza genetycznego RTT oraz
ogromnej bazy danych na temat réznorodno$ci mutacji i ich czestego powta-
rzania duzg trudno$¢ sprawia poréwnywanie obrazu klinicznego dziewczat
z t3 samg mutacja. Nie wiadomo bowiem, jaki procent chromosoméw z nie-
prawidtowym genem jest aktywnych w poszczegélnych komorkach tych
dziewczat. Trzeba rowniez wzig¢ pod uwage fakt, Ze na indywidualny rozwdj
dziecka majg wptyw nie tylko czynniki genetyczne, ale tez Srodowiskowe (Mi-
dro, 2003). Australijscy naukowcy z Telethon Institute for Child Health Rese-
arch w Perth w zachodniej Australii, dziatajac pod skrzydtami ARSS (Austra-
lian Rett Syndrome Study), stworzyli projekt o nazwie InterRett, ufundowany
przez IRSF, ktéry ma na celu stworzenie miedzynarodowej bazy danych Kkli-
nicznych i genetycznych cech zespotu Retta. Za poSrednictwem badan ankie-
towych, ktore sg dostepne na stronie internetowej, rodzice, opiekunowie i spe-
cjalisci opiekujacy sie osoba z zespotem Retta z catego $wiata dostarczaja
informacji, ktére sg systematycznie analizowane przez prowadzacych pro-
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gram, publikowane i wykorzystywane do wielu innych badan nad RTT
(<http://www.rettsyndrome.org/content/view/716/1046/>, 2010). Nalezy
pamieta¢, Ze zespdt Retta stanowi diagnoze kliniczng i nie jest r6wnoznaczny
z mutacjami MECP2. Moze wystepowaé bez mutacji MECP2, moze z nimi
wspoétwystepowac oraz mutacjom MECPZ moze nie towarzyszy¢ zespot Retta.

Przez lata badan i nabywania nowych doswiadczen pierwsze, opublikowa-
ne w 1984 roku kryteria diagnostyczne, zwane wiedenskimi, byty wielokrotnie
modyfikowane az do obecnej postaci, odrebnej dla klasycznej i nietypowej
formy RTT oraz podzielonej na kryteria podstawowe, uzupetniajace i wyklu-
czajace.

Kryteria podstawowe:

1) pozornie normalny rozwo6j prenatalny i okotoporodowy;

2) rozwdj psychomotoryczny w zasadzie normalny przez pierwsze 6 mie-
siecy zycia lub opdZniony od urodzenia;

3) normalny obwéd glowy przy urodzeniu;

4) zwolnienie tempa przyrostu obwodu gtowy po urodzeniu u wiekszosci
dzieci;

5) utrata uprzednio nabytych umiejetnosci celowego postugiwania sie re-
koma pomiedzy 6. a 30. miesigcem zycia;

6) stereotypowe ruchy rak, na przykltad wykrecanie, $ciskanie, klaskanie,
stukanie opuszkami, automatyzmy zwigzane z wktadaniem rak do ust oraz
myciem, zacieraniem rak;

7) ujawniajaca sie utrata zainteresowania otoczeniem, zaburzenie komuni-
kacji, zapominanie wyuczonych stéw oraz upos$ledzenie zdolnosci poznaw-
czych;

8) zaburzenia (dyspraksja) lub niemozno$¢ poruszania sie.

Kryteria pomocnicze:

1) zaburzenia oddychania w czasie czuwania (hiperwentylacja, zatrzyma-
nie oddechu, gwattowne wydmuchiwanie powietrza lub wypluwanie $liny,
potykanie powietrza);

2) bruksizm (zgrzytanie zebami);

3) zaburzony rytm snu od wczesnego dziecinstwa;

4) nieprawidtowe napiecie mie$Sniowe z sukcesywnym zanikaniem i dysto-
nig miesni;

5) obwodowe zaburzenia naczyniowo-ruchowe;

6) skolioza/kifoza pogtebiajaca sie w dziecinstwie;

4+ Wszystkie kryteria diagnostyczne: Perry, 2007.
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7) op6Znienie wzrostu, hipotroficzne, mate i zimne stopy, mate, szczupte
dtonie.

Kryteria wykluczajace:

1) powiekszenie narzadéw wewnetrznych lub inne cechy choroby spich-
rzeniowej;

2) zwyrodnienie barwnikowe siatkéwki, zanik nerwu wzrokowego lub za-
¢ma;

3) uszkodzenie mozgu okotoporodowe lub poporodowe;

4) wystepowanie rozpoznawalnej choroby metabolicznej lub innej poste-
pujacej choroby neurologicznej;

5) nabyte schorzenie neurologiczne na skutek powaznych infekcji lub ura-
zOw glowy.

Podstawowe Kkryteria dla atypowej formy RTT (konieczne spelmienie
trzech):

1) upos$ledzenie lub brak umiejetnos$ci postugiwania sie rekoma;

2) ograniczenie lub brak gaworzenia;

3) monotonne stereotypowe ruchy rak;

4) ostabienie lub utrata zdolnosci komunikacji;

5) spadek tempa przyrostu obwodu glowy od pierwszych lat Zycia;

6) obraz chorobowy RS: faza regresji, po ktorej nastepuje poprawa inter-
akcji spotecznych z jednoczesnym, powolnym regresem neuromotorycznym.

Jedenascie kryteriéow pomocniczych (konieczne spelnienie pieciu):

1) zaburzenia oddychania;
2) wzdecia/potykanie powietrza;
3) zgrzytanie zebami o nieprzyjemnym chropowatym dZzwieku;
4) nieprawidtowo$ci w poruszaniu sie;
5) skolioza/kifoza;
6) zanik mie$ni konczyn dolnych;
7) zimne, sinawe stopy, zwykle stabo rozwiniete;
8) zaburzenia snu, krzyki nocne;
9) ataki $miechu/krzyku;
10) ostabiona reakcja na bél;
11) intensywny kontakt wzrokowy/wskazywanie oczami.

Z powyzszej charakterystyki zespotu Retta wynikajg takie jego cechy, jak

zatrzymanie rozwoju psychoruchowego, regres nabytych umiejetnosci, utrata
celowego uzywania ragk i pojawienie sie w zamian stereotypii, zaburzenia od-
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dychania, epilepsja czy skolioza - to najbardziej charakterystyczne i tatwe do
zaobserwowania objawy RTT. Nalezy jednak wspomnie¢ tez o ktopotach
z zuciem i potykaniem, refluksie Zotagdkowo-jelitowym, zaparciach, osteoporo-
zie lub osteopenii, mozliwosci zaburzen pracy serca (wydtuzone Q-T), okre-
sach nadmiernego pobudzenia, zaburzeniach snu i zimnych stopach i dtoniach.

W diagnostyce zesp6t Retta najczeSciej mylony jest w pierwszym roku zy-
cia z mézgowym porazeniem dzieciecym. W pdZniejszym okresie, kiedy w fazie
regresu pojawiajg sie zaburzenia kontaktéw spotecznych - z autyzmem. Tym-
czasem po zakonczeniu regresu zachowania ze spektrum autyzmu w wiekszo-
$ci ustepuja lub nabierajg zupetnie innego charakteru. Nawet je$li pojawiajg sie
okresy lub momenty izolacji, r6znig sie one rodzajem kontaktu ze Swiatem
zewnetrznym. W odréznieniu od autystykdw wybor dzieci z RTT nie jest wy-
borem miedzy przedmiotami a ludZmi, ale miedzy pelng obecnoscig i peing
nieobecnoscia. Kiedy sa nieobecne, sg zwrdcone do wewnatrz siebie i zupelnie
nie interesujg sie ani przedmiotami, ani ludZzmi. Kiedy jednak sg obecne - s3
otwarte i zainteresowane tak samo obiektami, jak i osobami, a nawet niemal
zawsze preferujg kontakt z ludZmi. Odwrotnie niz dzieci z autyzmem - nie
rezygnuja z kontaktu z drugim czlowiekiem, uzywajac do tego celu przedmio-
tow (Lindberg, 2006). Maja tez dobry kontakt wzrokowy, a wielu rodzicow
mowi o gtebokim, przeszywajacym na wskro$ spojrzeniu.

Marta i Zosia

Marta jest dorosta kobietg, Zosia malutka dziewczynka. Obie wraz z rodzi-
cami zmagaja sie z wieloma trudnosciami codziennego zycia, obie starajg sie na
swoj sposob oswoic zespo6t Retta. Sg bardzo do siebie podobne, a jednoczes$nie
bardzo rézne.

Marta ma 25 lat. Urodzita sie w terminie, bez zadnych nieprawidtowosci,
dostajac 10 punktéw w skali Apgar. Pierwsze niepokoje rodzicow pojawity sie
po ukonczeniu 5. miesigca zycia. Wspominaja, ze Marta byta wiotka i odstawa-
fa zachowaniem od réwie$nikéw - byta bierna w relacjach z innymi, stronita
od kontaktu cielesnego. Rodzice sadza, ze juz wtedy zaczeta sie izolowa¢ od
Swiata i nabiera¢ cech autyzmu. Okoto 10. miesigca zycia Marta zaczeta siadag,
ale bardzo niechetnie raczkowata. Kiedy skonczyta rok, trafita na rehabilitacje
w zakladzie fizjoterapii. Okoto 4. roku zycia dziewczynka nareszcie zaczela
samodzielnie chodzi¢, nigdy jednak nie potrafita biega¢, zawsze byta, i jest do
tej pory, bardzo ostrozna. Do 12. roku zycia Marta pokonywata kilkukilome-
trowe dystanse, ktére z biegiem czasu byty coraz krétsze. Obecnie, w zalezno-
$ci od dnia i samopoczucia, po Kilku lub kilkudziesieciu krokach Marta musi
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odpocza¢. Mama Marty, zapytana o okres regresu, jego przebieg i intensyw-
nos¢, odpowiedziata, Ze to bardzo trudne pytanie, poniewaz nie byta do konca
Swiadoma jego istnienia. W tamtym czasie nie styszano o zespole Retta i nie
znano jego specyfiki. Dzisiaj sadzi, Zze regres musiat pojawi¢ sie okoto 3. roku
zycia, poniewaz wtedy Marta przestata uzywac sylab (ma-ma, ba-ba i tym po-
dobnych), przestata $piewac (umiata bardzo czysto nuci¢ melodie ulubionych
piosenek), a takze nasility sie woéwczas cechy autystyczne i zachowania auto-
agresywne. Mama musiata obcigé Marcie wtosy na krétko, poniewaz w chwi-
lach napadu gniewu wyrywata je sobie gar§ciami. Juz w wieku kilku miesiecy
zauwazyta u Marty specyficzne sposoby bawienia sie zabawkami, na przyktad
sprawne i szybkie krecenie ruchomymi cze$ciami zabawek, ktére moga swiad-
czy¢ o poczatkach stereotypii rgk. Dziewczynka wybierata tylko niektére
przedmioty do zabawy z najbliZszego otoczenia - obrazki, kartoniki po sokach,
ksiazki, tyzki, a te, ktore wybrata, stawaly sie nieodtgcznym towarzyszem zy-
cia, bez nich byt krzyk i bunt. Obecnie rece Marty sg wcigz czyms$ zajete. Bardzo
lubi ksigzki - w wolnych chwilach czesto je oglada, rytmicznie ostukujac od
spodu kolejne kartki. Jesli nie ma czym zaja¢ dtoni, bawi sie palcami - wykonu-
je charakterystyczny ruch mycia rak. Marta uzywa tez kilku gestéw, ktore stuza
jej do porozumiewania sie lub zakomunikowania swoich emocji: zaciera rece,
kiedy jest zadowolona czy wesota, uderza grzbietem dtoni w wewnetrzng
strone drugiej i wtedy wiadomo, Ze jest poirytowana lub zta. ,Daj mi spokéj” -
zdaje sie méwi¢, lub: ,Dlaczego nie chcesz mi tego daé/zrobi¢?”. Marta precy-
zyjnie komunikuje swoje potrzeby: kiedy chce pi¢ - bierze kubek do reki, kiedy
jest gtodna - pokazuje chlebak, kiedy chce wyj$¢ na spacer - pokazuje kurtke
na wieszaku, gdy o co$ bardzo prosi - podchodzi i patrzy gleboko prosto
w oczy, do toalety tez sama prowadzi za reke. W chwilach ztos$ci potrafi pro-
wokowa¢ odruch wymiotny lub zaczyna bi¢ sie po gtowie i wyrywaé wtosy.
W wieku kilku lat Marta byta dziewczynka peing buntu. Wiele byto krzyku
i autoagresji, a w nocy - zaburzenia snu. Wielokrotnie w $rodku nocy budzita
sie i stawata za firanka, by obserwowac Ksiezyc, swoje wtosy lub palce na tle
Swiatla ulicznej latarni. Byta przy tym bardzo skoncentrowana i nieczuta na
inne bodZce. W nocy pojawiat sie tez bardzo silny bruksizm, ktory jest obecny
do dzi$. Natomiast hiperwentylacja byta mniej nasilona kiedy$ niz dzi$ - teraz
Marta potyka powietrze, a hiperwentyluje sie, kiedy ma dobry humor lub jest
podekscytowana.

Marta uwielbia wode i wszelkie zajecia z nig zwiazane, typu wiréwki, ka-
piele peretkowe, jacuzzi, a takze basen, w ktéorym ptywa samodzielnie zabez-
pieczona jedynie dmuchanym koétkiem. Kilka lat temu nauczyta sie tez jezdzic
na rowerze trojkotowym, sama trzymajac kierownice, a nawet dyktujac kieru-
nek jazdy. Wymagato to pewnego zaciecia ze strony rodzicéw oraz pokonania
strachu przez Marte, ale udato sie i w tej chwili sama wrecz domaga sie co-
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dziennych przejazdzek. Mama twierdzi, Ze nawet w najwieksze mrozy Marta
daje sie uprosi¢ do pozostania w domu tylko 1, géra 2 dni.

Jako 4-latka zaczeta uczeszczaé do przedszkola. Nie bez problematycznych
sytuacji - w owych czasach integracja wywotywata jedynie nieche¢ i strach
zaréwno u rodzicéw dzieci uczeszczajacych do placéwki, jak i samych nauczy-
cieli. W wieku 7 lat dziewczynka rozpoczeta nauke w szkole specjalnej w sys-
temie nauczania indywidualnego i kontynuowata ja w klasie zycia az do ukon-
czenia gimnazjum. W tym czasie zaczeta uczeszczac tez do dziennego o$rodka,
do ktorego chodzi do dzi$. Poczatkowo Marta nie tolerowata dtuzszego niz 1-2
godziny dziennie pobytu w placéwce, jednak powoli czas wydtuzano i obecnie
przebywa w os$rodku okoto 7-8 godzin. Jest tam postrzegana jako nieugieta
indywidualistka - $niadanie woli je$¢ z nauczycielami niz z kolegami w jadalni,
w zajeciach grupowych uczestniczy raczej jako obserwator, a czasem po prostu
z nich wychodzi i idzie odpocza¢ do pustego pomieszczenia. Lubi zajecia mu-
zyczne, a w ramach regionalnych paraolimpiad zdobyta kolekcje medali.

Mama wspomina, ze kiedy Marta miata okoto 7 lat, podjeto prébe naucza-
nia jej bitami wedtug metody Domana, ale trudno byto zauwazy¢ efekty i po-
rzucono ten sposéb nauki. Natomiast Marta zawsze lubita stucha¢ czytanych jej
ksiazek, oglada¢ obrazki oraz wspélne, rodzinne muzykowanie. Nigdy nie lubi-
a za to prac recznych. Jest bardzo powsciagliwa, jesli chodzi o kontakty z obcy-
mi osobami. Nie inicjuje kontaktu bezposredniego, ale obserwuje ludzi z duzym
zainteresowaniem i jest pelna emocji. Wsr6d znajomych rodziny ma swoje sym-
patie - osoby, ktére lubi bardziej lub mniej. Od czasu, kiedy narodzili sie jej
mtodsi bracia, bardziej ceni sobie towarzystwo maluchéw niz nastolatkéw czy
réwiesnikow. Jest tez bardziej wyciszona. Nie ma juz w domu hatasu, atakow
ztosci czy krzykdéw. Jesli dzien mija zgodnie z rutyng, ktérej gtéwnym i ulubio-
nym punktem jest spacer na rowerze, Marta chetnie idzie spa¢ o 22.00. Zabu-
rzenia snu réwniez ustgpity.

W wieku 8 miesiecy dziewczynka zostala zdiagnozowana jako dziecko
z mozgowym porazeniem dzieciecym. P6Zniej miata wykonywane liczne bada-
nia, ktore jednak nie przyniosty jednoznacznej odpowiedzi, co jest przyczyng
nieprawidtowego rozwoju. Nastepnie stwierdzono autyzm, ktérego nie po-
twierdzono w Instytucie Psychiatrii i Neurologii, sktaniajac sie w kierunku
uposledzenia umystowego i ta diagnoza przylgneta do Marty na diugie lata.
Wreszcie podczas wizyty ortopedycznej rodzice pierwszy raz ustyszeli o ze-
spole Retta - Marta miata wtedy skoniczone 20 lat. W 2006 roku rodzina
uczestniczyta w miedzynarodowej konferencji na temat zespotu Retta organi-
zowanej przez Ogoélnopolskie Stowarzyszenie Pomocy Osobom z Zespotem
Retta w Gdansku. Tam pierwszy raz zobaczyli i poznali dziewczyny podobne
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do ich corki. Mama wspomina: ,To byto dla nas wielkie przezycie pozna¢ inne
»Martusie«”. Po konferencji w Gdansku pobrano od Marty materiat do badan
genetycznych, ktore nie potwierdzity ani nie wykluczyty klinicznej diagnozy.
Marta zasilita wiec grupe dziewczat z zespotem Retta, ktére czekajg na nowe
mozliwo$ci potwierdzenia diagnozy.

Zosia urodzita sie w 2005 roku poprzez cesarskie ciecie z powodu utozenia
posladkowego. Dostata maksymalng liczbe punktéw w skali Apgar, a mama
wspomina, zZe byta najspokojniejszym dzieckiem na oddziale. Do 6. miesigca
rozwijata sie prawidtowo. W 7. miesigcu pojawit sie niepokdj — Zosia nie potra-
fita jeszcze zmienic¢ pozycji z lezenia na plecach na lezenie na brzuchu. Lekarze
uspokajali, wiec rodzice prébowali zasiegaé¢ kolejnych opinii, jednocze$nie
podejmujac proby samodzielnego stymulowania cérki w domu. Dostali skie-
rowanie na rehabilitacje. W 10. miesigcu dziewczynka nie potrafita przybraé
pozycji czworaczej ani samodzielnie siada¢. Niepokoj wzrastat z kazdym dniem
i rodzice zaczeli szuka¢ pomocy w prywatnych gabinetach lekarskich. Stwier-
dzono u Zosi nieco obnizone napiecie mie$niowe oraz zasugerowano badania
stuchu i wzroku. Poniewaz podczas obserwacji dziewczynka nie wyciggata rak
w kierunku przedmiotéw, nie starata sie chwyci¢ zabawki, powstata obawa, ze
nie styszy polecenia. Rodzice, zajeci szukaniem przyczyn opdéZnionego rozwoju
ruchowego, nie zwrdcili uwagi na fakt, Ze co$ niedobrego dzieje sie z rgczkami
Zosi. Jako 6-, 7-miesieczne niemowle bawita sie zabawkami, chwytata tyzke
i szczoteczke do zeb6éw, prowadzac je prosto do buzi. Natomiast p6Zniej cofata
rece i przestata chwyta¢ cokolwiek. Wskutek prywatnie prowadzonej inten-
sywnej rehabilitacji ruchowej Zosia szybko zaczeta wzmacniaé¢ miednie grzbie-
towe, przetacza¢ sie z brzucha na plecy i odwrotnie. Tymczasem skonczyta
1. rok swojego zycia i pojawity sie stereotypie - dziewczynka zaczeta wktada¢
rece do buzi, obie, jak wspomina mama, ,prawie po tokcie”. Czynno$¢ ta byta
tak intensywna i automatyczna, Ze Zosia wtasciwie nie robita nic innego. Po-
tem zaczetla tez poklepywac lewa reka klatke piersiowg, a czasem bardzo szyb-
ko macha¢ obiema rekoma zgietymi w tokciach. Bardzo lubita tez liza¢ wszyst-
ko, co sie dato - w taki spos6b poznawata Swiat. W tym czasie mama Zosi
zaczeta na wtasng reke szukaé¢ przyczyn tak odmiennego rozwoju jej dziecka.
W internecie natkneta sie na opis zespotu Retta, ktéry, jej zdaniem, pasowat do
objawéw prezentowanych przez corke. Zosia przestata sypiaé. Przez pét roku
nocami dom wypeiony byt ptaczem i wrzaskami, co w krétkim czasie zdez-
organizowato funkcjonowanie catej rodziny. Kolejni lekarze i specjalisci wciaz
uspokajali, jedynie okulista stwierdzit nadwzrocznos$¢ i zalecit noszenie okula-
réw, po zatozeniu ktorych nastgpita pewna poprawa - dziewczynka byta za-
chwycona, ze wreszcie wszystko widzi i zaczeta chetnie bawi¢ sie z kazdym,
kto wykazywat na to ochote. Jednakze sama wciaz nie siegata po zabawki, cofa-
ta rece.
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W 18. miesiagcu zycia dziewczynka trafita na oddziat neurologiczny w celu
obserwacji jej ogélnego funkcjonowania. Nie stwierdzono nic poza obnizonym
napieciem miesni i kilkoma cechami dysmorficznymi typowymi dla zespotu
Downa, co wywotato lek i panike w catej rodzinie. Kolejni lekarze, kolejne dia-
gnozy - w tym zespdt Angelmana - wszystkie chybione. Mama Zosi sugerowata
lekarzom, Ze wszystkie objawy i cechy dziecka wskazywatly, jej zdaniem, na
zespot Retta; lekarze sugerowali, by ,przestata grzeba¢ w internecie”. Tymcza-
sem nagle pojawily sie drgawki - nocne, wspétwystepujace z krzykami. Po
kolejnych ,negocjacjach” z lekarzami, po wykonaniu wideo EEG przyznano, ze
dziewczynka ma jednak cechy zespotu Retta. Rodzina trafita do Centrum
Zdrowia Dziecka, gdzie postawiono diagnoze kliniczng. Badania genu nie wy-
kryty nieprawidtowosci, co moze $wiadczy¢ o innej ich lokacji lub konieczno$ci
przebadania innego genu odpowiadajgcego za RTT.

Kiedy Zosia skonczyta 2 lata, zaczeta uczeszczac na zajecia w ramach wczes-
nego wspomagania rozwoju. Rozw6j mowy zatrzymat sie na etapie wokalizacji
- dziewczynka bardzo duzo i chetnie wokalizuje do dzi$. Zdarza sie, ze wyma-
wia tez pojedyncze stowo lub fraze - czasem na zasadzie echolalii, a czasem
zdaje sie zadawa¢ adekwatne pytania (,A kogo?”, ,A co to?”). Jednakze, zda-
niem mamy, nikt ze specjalistow nie dostrzegat checi Zosi komunikowania sie
z otoczeniem i nie zajmowat sie tym obszarem rozwoju. Zosia trafita wreszcie
do Opola, do Poradni dla Os6b z Autyzmem i Innymi Zaburzeniami w Rozwoju.
Miata niecate 3 lata i chodzita juz do przedszkola, gdy po rozmowie
z psychologiem otrzymata diagnoze upo$ledzenia umystowego w stopniu
znacznym i zostata zakwalifikowana do grupy specjalnej. W poradni w Opolu
od razu te diagnoze zakwestionowano. Rozwdj i umiejetnosci Zosi zostaty tam
ocenione na podstawie Profilu osiggnie¢ ucznia Kielina (2007), a mama tak
wspomina to spotkanie: ,Nareszcie nasze dziecko uczestniczyto w najpraw-
dziwszym, wreszcie miarodajnym badaniu. Trwato to wszystko chyba ze dwie
godziny, a Mata bardzo dobrze sie bawita! Badano jg takze w pozycji lezacej,
kiedy juz nie dawata rady siedzie¢, a nadal »chciata sie bawic¢«. Stwierdzono, ze
co prawda nie potrafi utrzymac¢ klockéw w dtoniach, ale kiedy sie je do nich
przywiaze, stuka jednym o drugi; Ze buduje wieze, ale lezgca; Ze potrafi zbu-
rzy¢ wieze stojaca, ale robi to noga lub gtowg, ze potrafi nasladowac¢ miny, ale
ma odroczenie reakcji o jakie§ 15 sekund! Wreszcie, zZe $wietnie uczestniczy
w rozmowie i odpowiada, ale takze z odroczeniem. ZostaliSmy uspokojeni, ze
nawet jesli to Rett, to jeszcze nie jest to koniec $wiata”. Rodzina wrécita do
domu wyposazona w szczeg6towy program rozwoju oparty na teorii rozwoju
Piageta i obejmujacy elementy metody Domana-Delacata, ktéry Zosia wykonu-
je codziennie w domu. Program obejmuje tez komunikacje alternatywng za
pomoca symboli PCS (Picture Communication Symbols) i jest cyklicznie modyfi-
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kowany podczas wizyt w Opolu. Do$¢ szybko okazato sie, Ze dziewczynka robi
btyskawiczne postepy w rozwoju funkcji poznawczych i zdotata nadgonic¢ zaleg-
tosci w niecaty rok. W badaniu testem Columbia Zosia uzyskata wynik wskazuja-
cy na dolna granice normy intelektualnej. Jej rozwdj z oczywistych powodéw jest
nieharmonijny: motoryka duza i mata jest znacznie opézniona i plasuje sie od-
powiednio w okolicach pétrocznego i o§miomiesiecznego dziecka. Dziewczyn-
ka wykazuje trudnosci w odbiorze bodZcéw wzrokowych i stuchowych, nie jest
tez w Zadnej mierze samodzielna. Natomiast sfera funkcji poznawczych, mowa
czynna i bierna oraz rozwoj spoteczny, z zastrzezeniem, ze dziewczynka uzwa
komunikacji alternatywnej, utrzymuje sie na poziomie normy wiekowe;.

Zosia na co dzien postuguje sie symbolami PCS. Mama dziewczynki pogru-
powata je w tablice tematyczne, korzystajac z programu BoardMaker, z kté-
rych pézniej powstata ksigzka komunikacyjna obejmujaca 200 stale uzywa-
nych symboli. Taka liczba symboli pozwala odpowiedzie¢ na proste pytania
dotyczace jedzenia, picia, ubioru, podstawowych potrzeb, wyboru aktywnosci,
na ktére ma ochote, wyboru ksigzki czy bajki, ktéra chce przeczyta¢, wskazy-
wania koloréw, kierunkéw, podstawowych okreslen i przymiotnikéw. Zosia za
pomoca swojej ksiagzki potrafi sie przywita¢, pozegnac, przeprosi¢, podzieko-
wa¢, wskaza¢, Ze nie ma odpowiedniego symbolu, uktada zdania typu ,poméz
mi”, ,przytul mnie”, ,kocham cie”, ale tez ztoZone z trzech i wiecej symboli: ,ja
chce pi¢”, ,ja czuje sie samotna”. Zywo interesuje sie nauka czytania, zna litery
i cyfry, potrafi policzy¢ do 10 i wskaza¢ na cyfrach liczbe elementéw. Bez wiek-
szego problemu uczy sie nowych symboli i kreatywnie wykorzystuje w roz-
mowie te, ktore juz zna. Poczatkowo wskazywata swoje wypowiedzi wzrokiem
lub nosem, obecnie réwniez reka, ale ten sposéb wymaga wspomagania - pod-
trzymywania tokcia lub odpowiedniego blatu, o ktéry Zosia moze sie oprzec
i pracowa¢ samymi nadgarstkami. Zosia korzysta réwniez z komunikatoréw
umozliwiajacych nagranie i odtwarzanie komunikatéw stownych, ale mama
zaobserwowata, Ze uzywanie rgk Zosie stresuje. Kiedy jest proszona o uzycie
ich w pracy z komunikatorem, denerwuje sie i natychmiast pojawiajg sie ste-
reotypie; kiedy rozmawia swoim sposobem, za pomocg nosa - stereotypie sie
wyciszajg. Mama stawia wiec bardzo interesujgce pytanie: im bardziej ja
sucztowieczamy”, tym bardziej jest ,recia”?

Dziewczynka prezentuje tez inne, typowe dla zespotu Retta problemy - za-
parcia, bardzo silny bruksizm oraz poczatki skoliozy, trudnosci z jedzeniem,
ktére musi by¢ rozgniecione widelcem, bowiem nie wszystko jest w stanie
pogryz¢. Picie ptynoéw to czynno$¢ nawet trudniejsza - Zosia czesto sie krztusi
sie i niekiedy sytuacja staje sie na tyle powazna, Ze mama rozwaza wezwanie
karetki pogotowia. Natomiast jesli chodzi o sen, dziewczynka $pi teraz bardzo
dobrze, a horror krzykéw nocnych nigdy sie juz nie powtdrzyt.
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Rozwoj i umiejetnosci intelektualne

Nasz potencjat intelektualny jest determinowany przez sposéb rozumienia
Swiata i to, jak postrzegamy swoje mozliwo$ci wptywania na $wiat. Wazne jest
réwniez, czy potrafimy porzuci¢ swoj punkt widzenia, swoja perspektywe
i postrzegac¢ z punktu widzenia innej osoby, w jaki spos6b uczymy sie nowych
umiejetnosci, jak zdobywamy nowe wiadomosci i czy potrafimy korzysta¢
z doswiadczenia innych. Z powodu swoich licznych ograniczen podstawowg
droga do rozumienia $wiata dla dziewczat z RTT s3 ich wtasne doswiadczenia.
Im jest ich wiecej, im bardziej sa do siebie podobne i im bardziej zabarwione
emocjami, tym tatwiejsze zdobywanie wiedzy. Podczas regresu bardzo wyraz-
na jest utrata umiejetnosci z zakresu motoryki duzej i matej, mowy, umiejetno-
$ci spotecznych, natomiast funkcje poznawcze zdajg sie pozostawac na tym
samym poziomie (Lindberg, 2006). Wiele dziewczat po zakonczeniu fazy re-
gresu z powodzeniem uczy sie czytania globalnego i alternatywnych sposobow
komunikacji. Niemal wszyscy rodzice zgodnie deklarujg ogromne zaintereso-
wanie dziewczynek ksigzkami, muzyka i otaczajacym je Swiatem.

Ocena funkcjonowania intelektualnego dziewczat z RTT jest wciaz aspek-
tem najbardziej zagadkowym, kontrowersyjnym i niejednoznacznym. Z powo-
du ich ograniczen - braku mowy werbalnej, utraty sprawnosci rak oraz trud-
nos$ci w planowaniu i wykonywaniu celowych ruchéw - weryfikacja za pomoca
dostepnych narzedzi diagnostycznych jest bardzo trudna, bowiem wszystkie
teorie, skale i testy obliguja do uzywania podczas badania rgk lub mowy wer-
balnej. Bardzo czesto wiec dziewczeta z zespotem Retta otrzymuja krzywdzaca
etykiete gtebokiego uposledzenia. Tymczasem wiele z nich prezentuje rézno-
rakie umiejetnosci, jak Zosia i Marta, ktére dzieli 20 lat, a wiec w $wiecie ze-
spotu Retta cala epoka, ale tez obiektywnie - inne warunki zycia i edukacji,
inne postrzeganie os6b niepelnosprawnych, inne mozliwosci dostepu do in-
formacji. Mimo to obie dziewczyny prezentujg wspaniate umiejetnosci, przede
wszystkim komunikacyjne. Zosia potrafi rozmawia¢ i uczy¢ sie za pomocg
symboli PCS, Marta - duzo bardziej sprawna fizycznie, uzywa gestéw lub po
prostu przemieszczajac sie, wskazuje swoje potrzeby reka. Przy catkiem spo-
rym potencjale komunikacyjnym Marty zastanawia jednak maty poziom tole-
rancji zaje¢ prowadzonych w os$rodku, ale tez i w domu. Zajecia irytowaty
dziewczynke - bardzo szybko denerwowata sie, dekoncentrowata i ztoscita
przy wykonywaniu polecen. Jednocze$nie mama wspomina, Ze szczegélnie pod
koniec szkoty, kiedy miata 15-18 lat, Marta byta nadmiernie infantylizowana.
Moze tu tkwi wyjasnienie niezbyt wielkiego zainteresowania zajeciami. By¢
moze terapeuci czy nauczyciele wykazywali sie zbyt matym zaufaniem do moz-
liwos$ci dziecka, zbyt mata réznorodnoscig propozycji, a moze nie odnaleziono
odpowiedniego kanatu komunikacyjnego?
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Obecnie rodzice maja o wiele wiekszy dostep do informac;ji nie tylko o ze-
spole Retta, ale i o nowych metodach i kierunkach terapii, ktére na tym pozio-
mie wiedzy o schorzeniu tatwiej i skuteczniej dostosowaé¢ do indywidualnych
potrzeb dzieci. Coraz cze$ciej i odwazniej decyduja sie wiec wzig¢ sprawy
w swoje rece - szkola sie, koncza specjalistyczne kierunki studiow i sami po-
dejmuja sie stymulacji rozwoju swoich dzieci. [ okazuje sie, Ze dziecko, ktérego
rozwoj intensywnie wspierano i stymulowano w warunkach domowych, ktére
pomimo swoich licznych ograniczen ruchowych i werbalnych prezentuje spory
wachlarz wiadomos$ci na poziomie normy wiekowej, w placdwce oSwiatowej
staje sie dzieckiem co najmniej niewygodnym, poniewaz system profesjonal-
nego wsparcia wcigz pozostawia wiele do Zzyczenia i nie jest w stanie zorgani-
zowac edukacji dziecka z wieloraka niepetnosprawnos$cia ruchowa, ale za to
z potencjatem intelektualnym. Powodéw takiej sytuacji jest wiele. Poczawszy
od bardzo matej wiedzy lekarzy, pedagogéw, rehabilitantéw i innych specjali-
stow o zespole Retta, po skostniaty, trawiony szeroko rozumianymi problemami
finansowo-kadrowymi system o$wiaty. Skutkiem jest spowolnienie rozwoju
i nabywania nowych wiadomosci i umiejetnosci wraz z momentem rozpoczecia
przez dziecko edukacji szkolnej. Jedna z mam opowiada: ,Po pierwszym roku
uczeszczania mojej corki do przedszkola specjalnego jej nauczycielka stwier-
dzita, Ze Julka na poczatku byta taka roze$miana, pogodna, otwarta i chetna do
zabawy, a teraz najcze$ciej siedzi smutna, apatyczna, nie wykazuje ochoty do
wspélpracy”. Co stato sie w ciggu tego roku, co spowodowato takie negatywne
zmiany w zachowaniu dziewczynki bedacej pod opieka specjalistow? Czy pe-
dagog specjalny powinien w ten sposéb ,skarzy¢ sie” matce dziecka? Julka
rozpoczeta juz nauke w szkole specjalnej, gdzie znéw jest postrzegana jako
otwarte, pogodne dziecko, uzywajgce komunikacji alternatywnej, odnoszace
mate, lecz systematyczne sukcesy, pelnigce funkcje przewodniczacego klasy,
a wiec czynnie uczestniczace w zyciu szkoty. Na ile przyczyna takiej sytuacji
jest specyfika i etapy schorzenia, a na ile jest to wynik o$wiatowych realiéw?
To bardzo szeroki i ztozony temat wart oddzielnej, szczegdétowej rozprawy.
W tej pracy chciatabym jedynie zwréci¢ uwage na fakt, ze jesli nie potrafimy
zorganizowac edukacji opartej na odpowiednich formach i metodach pracy
uwzgledniajacych potrzeby dziewczat z RTT, nie mamy réwniez prawa rozli-
czac ich z ich osiagniec¢ i krzywdzi¢ etykietowaniem. Zosia, ktérej historie opi-
satam, stoi wtasnie u progu swojej edukacji. Czy nauczyciele, ktérych spotka na
swojej drodze, zechcg obdarzy¢ ja kredytem zaufania i pomoga jej sie rozwijac?

Edukacja dzieci o tak odmiennym rozwoju, jakimi sg dziewczeta z zespo-
tem Retta, to jeden z najwiekszych probleméw zglaszanych przez rodzicow,
zaraz po dlugotrwalym i ucigzliwym poszukiwaniu diagnozy oraz zazwyczaj
traumatycznych wspomnieniach z momentu jej przekazania. Mimo tak szero-
kiej juz wiedzy o specyfice RTT diagnozowanie w Polsce trwa czesto 3-4 lata,
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a bywa, Ze i kilkanascie, jak to byto w przypadku Marty. Sposéb przekazania
diagnozy rodzice opisujg jako suchy, nieempatyczny, jako raczej wyliczenie
wszystkich niedostatkéw dziecka, czesto bez pozostawienia odrobiny nadziei,
a niejednokrotnie zakonczony rada o zostawieniu dziecka czy szybkim posta-
raniu sie o nowe, zdrowe potomstwo. W rozmowach, ktére przeprowadzitam
z rodzicami, wcigz pojawia sie Zal o odebranie im nadziei juz na samym po-
czatku ich Zycia z niepetnosprawnoscia. Zal o stawianie kategorycznych tez
zamiast podania konkretnych wskazéwek, gdzie szuka¢ pomocy, co znacznie
op6znito realne dziatanie na rzecz dobra dziecka. Rodzice traca wiele czasu na
uporanie sie z szokiem, jakiego doznaja po ustyszeniu ,wyroku”, zaakceptowa-
nie stanu faktycznego i odkrycie, Ze choroba wcale nie ostabia ich mitosci do
dziecka, a wrecz odwrotnie. Czas ten, przy odrobinie delikatno$ci ze strony
lekarza przekazujgcego diagnoze i wskazowki, mogtby by¢ znacznie krétszy
i mniej bolesny (Zyta, 2010).

Rodzice stajg przed konieczno$cig sprostania réznorodnym wyzwaniom
juz od poczatkéw regresu, kiedy sg Swiadkami dramatycznej utraty kolejnych
umiejetnosci swojego dziecka, a w nastepnych fazach schorzenia muszg po-
dejmowac bardzo trudne decyzje dotyczace leczenia, interwencji chirurgicz-
nych, rehabilitacji, edukacji, wyboru specjalistow i placoéwek, poszukiwania
wsparcia finansowego, ale tez podejmujg walke z oznakami nietolerancji i dys-
kryminacji. Wspierajg sie nawzajem skupieni w Ogélnopolskim Stowarzysze-
niu Pomocy Osobom z Zespotem Retta, wspdlnie podejmujg inicjatywy majace
na celu szerzenie wiedzy o RTT i zapraszajg do wspétpracy lekarzy réznych
specjalno$ci. Na co dzien starajg sie godnie Zy¢ i mimo wielu przeciwnos$ci
i trudow, jakie ich spotykajg, zgodnie méwig o swoich cérkach jako darze losu,
o wielkiej mitosci do nich, o ich specyficznym uroku i cechach, ktore sprawity,
ze zycie ich rodzin zmienito sie w sposéb pozytywny. Sg wdzieczni za to, jakie
sg ich cérki, zamiast mysle¢ o tym, czego im brakuje (Retzlaff, 2007).
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Zespo6l Cri du Chat

Zespo6t Cri du Chat zostat po raz pierwszy opisany w 1963 roku przez fran-
cuskiego pediatre i genetyka profesora Jerome’a Lejeune’a. Zaobserwowat on
u trojga niespokrewnionych dzieci podobne cechy somatyczne i kliniczne,
miedzy innymi niski wzrost, asymetrie twarzy, mniejszy obwod gltowy, nie-
prawidtowy rozwoj i charakterystyczny, niespotykany u innych dzieci ptacz
przypominajacy miauczenie kota. Badania genetyczne ujawnity, ze u wszyst-
kich dzieci wystgpita aberracja chromosomowa w formie prostej cze$ciowej
delecji ramienia krotkiego jednego chromosomu z 5. pary. Poczatkowo witasnie
te objawy uznano za charakterystyczne dla tego zespotu, ktéry zostal nazwany
od specyficznego ptaczu dzieci zespotem kociego krzyku. Zesp6t Cri du Chat
(franc. Cri du Chat Syndrome, ang. Cat Cry Syndrome) w literaturze wystepuje
pod wieloma okre$leniami: zespét kociego ptaczu (krzyku) - obecnie zaznacza
sie tendencja odchodzenia od tej nazwy jako najbardziej naznaczajgcej dziec-
ko; zesp6t Lejeune’a - od nazwiska odkrywcy zaburzen; zespdt monosomii 5p
- charakteryzujacy sie niedoborem pojedynczego segmentu krétkiego ramie-
nia (p) chromosomu 5; zesp6t delecji 5p - zwigzany z delecjg czesci krétkiego
ramienia chromosomu 5 (Czapiga, 2008; Drewa, Ferenc, 2003; Posmyk, Midro,
2003).

Wspoétczesnie okresla sie czesto$¢ wystepowania tego zespotu na poziomie
od 1 na 20 000 do 1 na 50 000 zywych urodzen, a nie, jak wcze$niej sgdzono,
na poziomie 1 na 50 000. Badania pokazuja, ze zesp6t delecji 5p czeSciej wy-
stepuje u kobiet niZ mezczyzn - w stosunku 0,72 do 1. Zmienia sie tez wiedza
dotyczaca $miertelnosci dzieci z zespotem Cri du Chat. Poczagtkowo uznawano,
ze dzieci te przezywaja do okoto 3. roku zycia. Dzi$§ wiemy, Ze Smiertelnos¢
w okresie noworodkowym i niemowlecym jest uwarunkowana zmianami
w uktadzie oddechowym, pokarmowym i krazenia. Zapalenie ptuc, zachtysto-
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we zapalenie ptuc, wrodzone wady serca, zespét zaburzen oddychania sa naj-
czestszg przyczyna Smierci. Przy obecnym postepie medycy nawet istotne
zmiany w wymienionych wyzej uktadach nie wptywajg juz jednak tak znaczaco
na poziom letalno$ci dzieci z ta choroba (Czapiga, 2008; Mazurczak, 2004;
Posmyk, Midro, 2003; Collins, Cornish, 2002; Czochanska iin., 2001).

Etiologia i diagnoza

Zespo6t Cri du Chat to choroba genetyczna spowodowana aberracjg chro-
mosomowa powstajaca najczesciej de novo. Okoto 10-20% przypadkéw wyni-
ka z niezréwnowazonej translokacji chromosomowej lub mozaicyzmu, ktéry
moze by¢ dziedziczony od jednego z rodzicéw. Aberracja chromosomowa mo-
ze by¢ cze$ciowa lub catkowita. Catkowita delecja ramion krétkich chromoso-
mu 5 wystepuje jednak znacznie rzadziej. W 90% przypadkéw tego zespotu
stwierdzono niewystepowanie krétkiego ramienia 5 chromosomu, a w 10% jego
przemieszczenie. Ubytek odcinka chromosomu 5 w obrebie ramion krétkich
obejmuje co najmniej obszar krytyczny w rejonie 5p15-5p15.3, natomiast za
wystgpienie objawéw klinicznych jest odpowiedzialny ubytek w rejonie 5p15.2.
Objawy tego zespotu s3 spowodowane utrata wielu genéw zlokalizowanych
w tym obszarze. Badacze (za: <http://ghr.nlm.nih.gov/condition/cri-du-chat-
syndrome> [23.10.2010]) uwazaja, Ze to jednak utrata konkretnego genu
CTNNDZ jest odpowiedzialna za wystepowanie niepetnosprawno$ci intelektu-
alnej. Caly czas trwajg tez badania majgce okresli¢, jak utrata innych genow
wystepujacych w tym regionie wptywa na ujawnianie sie cech charaktery-
stycznych dla tego zespotu.

Podstawa diagnozy zespotu Cri du Chat, ktéry w systemie klasyfikacji
ICD-10 ma numer statystyczny Q93.4, jest rozpoznanie kliniczne odnoszace sie
do catoSciowego obrazu cech somatycznych i psychicznych, a nie poszczegél-
nych charakterystycznych cech, ktére moga mie¢ w tym zespole bardzo rézne
nasilenie. Rozpoznanie kliniczne jest weryfikowane za pomoca badan cytoge-
netycznych kariotypu dziecka i jego rodzicéw. W przypadku wystapienia niejas-
nosci stosowane sg bardziej czute metody diagnostyki cytogenetyki moleku-
larnej lub biologii molekularnej okreslajace utrate regionu lub regionéw kry-
tycznych (Czapiga, 2008; Meinardi, 2006; Mazurczak, 2004; Posmyk, Midro,
2003; Collins, Cornish, 2002; Cornish, Bramble, 2002).

Charakterystyczne objawy

Zespo6t monosomii 5p juz od urodzenia sie dziecka ujawnia calg grupag
wspélnych cech morfologicznych, klinicznych i behawioralnych. Nalezg do nich
cechy dysmorficzne twarzy, takie jak:
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- mikrocefalia (matogtowie);

- mikrognacja (niedorozwo6j Zzuchwy);

- zmarszczka nakatna - epicanthus (skéra nasady nosa rozcigga sie na we-
wnetrzny kat oka);

- hiperteloryzm oczny (szeroko rozstawione gatki oczne);

- nisko osadzone, dysplastyczne malzowiny uszne;

- okragta, asymetryczna twarz;

- wyrazne guzy czotowe;

- ptaska i szeroka nasada nosa;

- krotki grzbiet nosa;

- krotka rynienka podnosowa (filtrum);

- malta, cofnieta brodka.

Wraz z wiekiem niektoére z tych cech zmieniaja sie, na przyktad zmarszczka
nakatna czy hiperteloryzm sg znacznie mniej widoczne.

Oproécz cech dysmorficznych twarzy u dzieci z zespotem Cri du Chat mozna
zaobserwowac niskg mase urodzeniowg ciata, obniZone napiecie mieSniowe,
a takze nieprawidtowg budowe krtani, ktéra ma romboidalny ksztatt, jest mata
i waska, oraz nagtos$ni, ktora jest mata i hipotoniczna. W zwiagzku z nieprawi-
dtowa budowa i funkcjg krtani u dzieci pojawia sie specyficzny ptacz - mono-
tonny, z wysoka tonacja dZwiekdéw, przez co przypomina miauczenie kota (tak
zwany koci krzyk). Ptacz ten jednak moze zanika¢ w ciggu kilku do kilkunastu
miesiecy po urodzeniu (za zjawisko to odpowiedzialny jest obszar 5p15.3).
U dzieci z zespotem CdC spotyka sie rowniez zmiany kostno-stawowe: nad-
mierng ruchomos$¢ stawdéw, koslawos$¢ konczyn, kroétkie palce, palcozrosty,
ptaskostopie. Wystepuje rowniez bruzda poprzeczna dioni, jak i pojedyncza
bruzda zgieciowa w okolicy matego palca. Cechg charakterystyczng jest nisko-
rosto$¢ i opdznienie wzrostu, czesto wystepuje tez skolioza. Na skorze moga
wystepowac naczyniaki i wyros$la przeduszne. Dzieci te majg czesto jasng kar-
nacje.

Rzadziej pojawiaja sie zaburzenia narzadéw wewnetrznych. Ze strony
uktadu krwiono$nego najczesciej wystepujace wady serca to: ubytek przegro-
dy miedzykomorowej i miedzyprzedsionkowej, przetrwaty przewdd tetniczy,
rzadziej tetralogia Fallota. Do$¢ rzadko pojawiaja sie nieprawidtowosci w bu-
dowie i funkcji nerek. Wystepuja réwniez przepukliny: pepkowa, kresy bialej
czy pachwinowa. U dzieci z zespotem Cri du Chat nie odnotowano wad w bu-
dowie uktadu oddechowego, ale zauwazalna jest sktonno$¢ do czestych, na-
wracajacych infekcji drog oddechowych. W budowie ukladu piciowego
u chtopcéw spotyka sie spodziectwo, wnetrostwo, mate pracie oraz wodniaki
jadra. Natomiast u dziewczynek wystepuje niedorozwo6j warg sromowych
wiekszych, przerost techtaczki i dwurozna macica. W uktadzie nerwowym
zauwazalne sg objawy uszkodzenia osrodkowego uktadu nerwowego pod po-
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stacia niedowtadéw i/lub porazen zespotéw piramidowych, korowych lub
postaci wiotkich. Wystepuje rowniez epilepsja, zaburzenia koordynacji rucho-
wej i zmienne w okresie cyklu Zyciowego napiecie mie$niowe (obniZone
w okresie noworodkowym i wzmozone u starszych dzieci). Zaburzenia senso-
ryczne nie sg znaczace. U matych dzieci pojawia sie nawracajgce zapalenie
ucha $rodkowego, wystepuje sktonnos$¢ do krétkowzroczno$ci, zeza, rzadziej
zaémy czy sporadycznie zaniku nerwu wzrokowego (Czapiga, 2008; Meinardi,
2006; Korniszewski, 2005; Mazurczak, 2004; Posmyk, Midro, 2003; Collins,
Cornish, 2002; Cornish, Bramble, 2002; Kjaer, Niebuhr, 1999).

U dzieci z zespotem monosomii 5p czesto wystepuja zaburzenia mowy,
uwagi i motoryki, jak rowniez niepetnosprawnos$c¢ intelektualna. Ta ostatnia
(spowodowana utratg genu CTNNDZ) moze sie ujawnia¢ w réznym stopniu.
Badania psychologiczne (Czapiga, 2008; Cornish, Bramble, 2002; Cornish i in.,
1999) ukazuja nastepujacy rozktad stopnia niepelnosprawnosci intelektualnej
w zespole Cri du Chat:

- 70% dzieci wykazuje znaczng lub gteboka niepetnosprawnos¢ intelektu-
alng;

- 20% dzieci przejawia umiarkowang niepelnosprawnos$¢ intelektualng;

- 10% dzieci ma lekka niepelnosprawno$¢ intelektualna.

Odkryto rowniez charakterystyczne cechy zespotu Cri du Chat, jesli chodzi
o funkcjonowanie psychiczne, chociaz petnej spéjnosci w ich wystepowaniu
nie potwierdzono. Na ujawnienie sie tych cech ma jednak ogromny wptyw
osobowo$¢ dziecka i sposob jego wychowania oraz rodzaje wsparcia, jakie
uzyskato. Badania przeprowadzone w Stanach Zjednoczonych i Wielkiej Bry-
tanii przez Dykensa i Clarka dotyczace zaburzen adaptacyjnych oséb z zespo-
tem Cri du Chat pokazaty, Ze najbardziej istotnym problemem w badanej gru-
pie jest nadpobudliwo$¢ psychoruchowa (74-85% badanej grupy - badania
obejmowaty 146 dzieci z CdC). Wyrézniono rowniez inne zachowania, takie
jak: agresja wobec innych (70% badanej grupy), napady ztosci (67%), auto-
agresja (64%), samookaleczenia (61%), ogélne stany irytacji (55%) oraz za-
chowania stereotypowe (52%). Badania obejmowaly takze wptyw leczenia
farmakologicznego na zachowania nadpobudliwe. Wykazano, ze leki przeciw-
dziatajace nadpobudliwosci sa nieskuteczne, a nawet przynosza negatywne
rezultaty w postaci utrwalania stereotypowych ruchéw i autoagresji (Macie-
jewska, 2006; Czapiga, 2008). U os6b z CdC czesto wystepuja zaburzenia funk-
cjonowania, ale warto przytoczy¢ badania Carlin (1990) czy Wilkins i wsp6t-
pracownikéw (1983), w ktérych dzieci te opisane s3 jako przyjazne, pogodne
i zdolne do uczenia sie, szczegdlnie gdy s objete terapig odpowiednio dobrang
do ich potrzeb i mozliwosci.
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Mozliwos§ci rozwojowe

Dzieci z zespotem Cri du Chat od urodzenia nie rozwijajg sie prawidtowo.
Badania przeprowadzone w Stanach Zjednoczonych (Campbell, 2002) miaty na
celu okreslenie specyfiki ich rozwoju. Dzieci z CdC charakteryzowaty sie wy-
mienionymi nizej cechami.

W zakresie duzej motoryki:

- przewracaja sie Srednio okoto 7. miesigca, przy czym rozpietos¢ u bada-
nych dzieci wynosita 2-24 miesiecy (u dzieci zdrowych umiejetno$¢ ta jest
osiggana $rednio okoto 3. miesigca);

- siedza samodzielnie okoto 13. miesigca, rozpietos¢ 6.-36. miesigca (nor-
ma okoto 6. miesigca);

- petzaja okoto 13. miesigca, rozpieto$¢ 7.-36. miesigca (norma okoto 4,5
miesigca);

- chodza za raczke okoto 24. miesigca, rozpieto$¢ 10.-144. miesigca (norma
okoto 10. miesigca);

- chodza samodzielnie okoto 3. roku Zycia, rozpietos¢ 16.-144. miesigca
(norma okoto 12. miesigca);

- biegaja okoto 4. roku zycia, rozpieto$¢ 18.-144. miesiagca (norma okoto
16. miesigca).

W zakresie matej motoryki:

- chwytaja okoto 7,5 miesigca, rozpietos¢ 2.-36. miesigca (norma okoto 3,5
miesigca);

- wyciagaja raczki po przedmiot okoto 6,5 miesiaca, rozpieto$¢ 2.-36. mie-
sigca (norma okoto 4,5 miesigca);

- manipuluja przedmiotem okoto 12. miesigca, rozpieto$¢ 6.-48. miesigca
(norma okoto 6. miesigca).

W zakresie komunikacji:

- gaworza okoto 14. miesigca, rozpieto$¢ 4.-48. miesiecy (norma okoto 7.
miesigca);

- wypowiadaja pierwsze stowo okoto 23. miesiaca, rozpieto$¢ 7.-72. mie-
sigca (norma okoto 10. miesigca);

- rozumiejg polecenia okoto 23. miesigca, rozpieto$¢ 6.-120. miesigca
(norma okoto 10. miesigca);

- komunikujg sie innymi znakami okoto 2. roku zycia, rozpieto$¢ 1.-11. ro-
ku (norma okoto 12. miesigca);

- postuguja sie stowami okoto 4. roku, rozpieto$¢ 1.-12. roku (norma okoto
20. miesigca).

W zakresie funkcjonowania spotecznego:

- usmiechajg sie okoto 4. miesiaca, rozpieto$¢ 2.-18. miesigca (norma okoto
1,5 miesigca);
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- $mieja sie okoto 5. miesiaca, rozpieto$¢ 2.-18. miesigca (norma okoto 2.
miesigca);

- samodzielnie pijg z butelki okoto 10. miesigca, rozpietos$¢ 4.-24. miesigca
(norma okoto 5. miesigca);

- jedza rekoma okoto 17. miesigca, rozpietos¢ 6.-60. miesigca (norma okoto
5,5 miesigca);

- pija z kubka okoto 24. miesigca, rozpietos$¢ 8.-96. miesigca (norma okoto
11,5 miesigca);

- jedza za pomoca tyzeczki okoto 3,5 roku, rozpieto$¢ 9.-120. miesigca
(norma okoto 16. miesigca);

- $ciggaja rzeczy okoto 4. roku, rozpieto$s¢ 18. miesigca-14. roku (norma
okoto 19. miesigca);

- zaktadajg rzeczy okoto 5,5 roku, rozpietos$¢ 18. miesigca-12. roku (norma
okoto 3,5 lat);

- samodzielnie korzystajg z toalety okoto 6,5 roku, rozpieto$¢ 20. miesigca-
-16. roku (norma okoto 24. miesigca).

Badania wykazaty réwniez, Ze dzieci, ktére od poczatku byly poddane re-
habilitacji ruchowej, sSrednio o 2,5 miesigca wcze$niej zaczynaty samodzielnie
siedzie¢ i o okoto 9 miesiecy wczes$niej chodzi¢. Natomiast dzieci, ktére uczest-
niczyly we wczesnym usprawnianiu rozwoju, zaczety komunikowac¢ sie kilka
miesiecy wczesniej.

Przedstawione badania pokazujg charakterystyke rozwojowa dzieci z zespo-
tem Cri du Chat, ich mozliwosci, ale takze nieraz duze rozbieznos$ci w osigganiu
poszczegblnych kompetencji wynikajgce czesto z objecia dziecka wczesng inter-
wencja. Wczesna interwencja, ktéra podnosi realne mozliwosci rozwoju tych
dzieci, powinna by¢ oczywiscie przygotowana w jak najbardziej profesjonalny
sposOb. Zacza¢ trzeba jednak od diagnozy, ktéra im wczesniej jest postawiona,
tym szybciej pozwala na petne zrozumienie i okreslenie potrzeb rozwojowych.
Weczesna interwencja powinna obejmowac cato$ciowy rozwoj dziecka, czyli
zaréwno sfere fizyczna, jak i psychiczna, spoteczng czy poznawcza, dlatego
najbardziej pozadane s3 zespoty specjalistow, ktére wspolnie dokonujg dia-
gnozy funkcjonalnej dziecka i okreslaja optymalne kierunki jego terapii. Jezeli
rodzice nie majg mozliwosci znalezienia sie pod opieka takiego zespotu, warto,
by sami koordynowali wszechstronny rozwoéj swojego dziecka. Dzieci z zespo-
tem Cri du Chat z racji swojej specyfiki rozwojowej powinny by¢ objete rehabi-
litacjg ruchowa w celu usprawnienia duzej i matej motoryki, ale takze stymulacja
polisensoryczng w celu rozwoju somatognozji (Swiadomosci wtasnego ciata).
Oprécz usprawniania ruchowego rdéwnolegle powinno by¢ im udzielone
wsparcie logopedyczne, pedagogiczne i psychologiczne. Skupienie sie na funk-
cjonalnej komunikacji, ktéra powinna by¢ przewidziana w programach wczes-
nej interwencji, ma szczegdlne znaczenie, poniewaz obserwuje sie u chorych
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zaburzenia w zakresie komunikacji. Jednak trzeba pamieta¢, ze praca nad roz-
wojem kompetencji jezykowych tych dzieci jest niezwykle trudna i wymaga
bardzo zindywidualizowanego podejscia. Nieraz potrzebne jest wiaczenie do-
datkowych form terapii, na przyktad delfinoterapii czy dogoterapii, aby zbu-
dowa¢ cho¢by motywacje do podjecia pracy w tym obszarze. Wsparcie peda-
gogiczno-psychologiczne obejmujace trenowanie poszczegélnych procesow
orientacyjno-poznawczych, motywacyjnych, emocjonalnych, umiejetnosci spo-
tecznych ma zapewnié¢ poprawe funkcjonowania dzieci. Tylko systematyczna
praca wspierajaca rozwdj dziecka z zespotem Cri du Chat pozwala na jego
optymalny rozwdj intelektualny, fizyczny, emocjonalny i spoteczny.
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HANNA RZEPKA
MICHAL. RZEPKA

Po prostu Emilka

Jako dumni rodzice Emilki chetnie skorzystaliSmy z zaproszenia do za-
mieszczenia w tej publikacji informacji na temat naszej wyjatkowej corki.
Pierwsza trudno$¢, z jaka sie spotkali$my, to selekcja tego, co wazne i co nale-
zaloby przedstawié, gdyz dla nas wszystko, co dotyczy Emilki, jest réwnie
wazne, ale o wszystkim napisac sie tu nie da. Kolejna trudnos$¢ to obiektywizm
spojrzenia na nig i na zdarzenia, jakich do$wiadczyliSmy w czasie jej rozwoju.
Trudno byto nam zdystansowac sie i na chtodno, obiektywnie wszystko przed-
stawié. ZdecydowaliSmy sie wiec na podzielenie sie naszymi doswiadczeniami
zwigzanymi z urodzeniem Emilki, jej diagnozowaniem i rehabilitacjg, zwraca-
jac uwage na wsparcie, jakie otrzymywali$my oraz dyskusyjng niekiedy jego
jako$¢. Z rozméw z rodzicami innych dzieci niepetnosprawnych wiemy, zZe
nasze doswiadczenia nie s3 odosobnione i wszyscy w wiekszym lub mniejszym
stopniu musimy stawia¢ czota tym samym, zaskakujacym czasem, problemom.
Cieszymy sie, Zze informacje na temat rzadkich zespotéw genetycznych zostaty
zebrane w jednym tomie i mamy nadzieje, Ze stanie sie to poczatkiem dobrej
praktyki poznawania tego, co do tej pory mato znane.

Emilka przychodzi na §wiat

Moze zabrzmi to banalnie, ale narodziny Emilki to najszczesliwszy dzien
w naszym zyciu. 9 stycznia 2004 roku przyszia na $wiat nasza wyjatkowa pod
kazdym wzgledem cérka.

Jej urodzenie poprzedzato oczekiwanie, niepozbawione takze nerwoéw.
Pierwsze nasze dziecko zmarto 2 godziny po porodzie z powodu wady rozwo-
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jowej uktadu oddechowego, niewykrytej w czasie cigzy. Tak wiec cigza z Emil-
ka byta pod statg kontrolg lekarska, by jak najszybciej mozna byto rozpozna¢
ewentualne komplikacje. Rozwdj prenatalny Emilki przebiegal w zasadzie pra-
widtowo. Jedynym problemem byta przewidywana niska waga urodzeniowa, co
nie martwito nas tak bardzo, gdyz cigza byla pod stata kontrolg doswiadczonej
lekarki, wszystkie przeprowadzane badania, jak USG, badanie przeptywoéw, pdz-
niej KTG oraz inne badania nieinwazyjne, nie wskazywaty na problemy rozwo-
jowe, a nasze pierwsze dziecko réwniez urodzito sie z niedowaga.

Szczesliwe przyj$cie na $wiat Emilki zawdzieczamy naszej pani doktor. Ze
wzgledu na wage dziecka Hania pod koniec grudnia zostata skierowana na
oddzial patologii cigzy, w celu zapewnienia jej statego monitoringu. Dzieki
temu mozliwa byla szybka reakcja, gdy okazato sie, Ze nagle pogorszyly sie
wyniki badania przeptywoéw i dziecko owineto sie pepowing. W ciggu 30 minut
od badan, 10 dni przed czasem, przyszta na $wiat poprzez cesarskie ciecie na-
sza Emilka. Po urodzeniu wazyta 1780 graméw, mierzyta 50 centymetrow
dtugosci i dostata 8 na 10 punktéw w skali Apgar. Z sali operacyjnej trafita od
razu na oddziat opieki posredniej. Poczatkowo wygrzewata sie w inkubatorze
okoto 3 godzin, po czym stale byly monitorowane praca serca, ci$nienie, po-
ziom saturacji i tym podobne. Poniewaz Emilka byta zbyt staba, by samodziel-
nie ssa¢ pokarm z piersi, byta karmiona butelky z bardzo miekkim smoczkiem
dla wczeéniakéw. Zéttaczka wystapita u niej w minimalnym zakresie, tak ze nie
wymagata nawet naswietlania. Po 2 tygodniach z wagg 1980 graméw Emilka
zostata wypisana do domu.

Pierwsze doswiadczenia ze stuzba zdrowia

0 tym, ze Emilka jest dzieckiem nietypowym dla innych, przekonali$my sie
podczas wizyty patronazowej i pierwszych kontaktéw z lekarzem w rejonie.
Wizyta byta szybka i powierzchowna, Emilka zostala zbadana rzutem oka,
ustyszeliSmy, Ze jest bardzo mata i dostali$my instrukcje, jak i gdzie rejestro-
wac sie do poradni. W czasie kilku wizyt w osrodku zdrowia przekonaliSmy
sie, ze Emilka traktowana jest jak wybryk natury. Lekarze nie chcieli podja¢
decyzji w sprawie leczenia najprostszych infekcji, odsytajac nas za kazdym
razem do szpitala. Z poradni rejonowej korzystaliSmy wiec nieczesto, tym bar-
dziej ze Emilka zostata skierowana na state kontrole w poradni oceny rozwoju
przy Klinice. Po do$wiadczeniach w kontakcie z rejonowa stuzbg zdrowia zde-
cydowaliSmy sie rowniez na prywatng opieke pediatryczng, co okazato sie
rozwigzaniem szcze$liwym. Dobry pediatra jest dla nas bardzo cenny, ponie-
waz Emilka ma stabg odporno$c¢ i bardzo czesto choruje, zwtaszcza na infekcje
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goérnych drég oddechowych, ktérym w jej przypadku zawsze towarzyszy wy-
soka goraczka.

Niestety zar6wno w rejonie, jak i w poradni oceny rozwoju do$wiadczyli-
$my efektu ,zaginiecia w masie”. Przypadek Emilki zostat uogélniony, wszelkie
jej problemy sktadano na karb niskiej wagi urodzeniowej i traktowano przez to
jak wczes$niaka. Doszlo nawet do tego, Ze zirytowany faktem wolnego przybie-
rania wagi przez Emilke pan doktor (ktérego nazwisko humanitarnie pomija-
my), nie szukajgc innych przyczyn, catkiem serio zarzucit nam zte karmienie
naszego dziecka.

Szukanie diagnozy i szukanie wsparcia

To wtasnie nasza pani doktor Emilki pierwsza zwrdécita uwage na prawdo-
podobne problemy naszej corki. Jej zdaniem, Emilka, nawet biorac pod uwage
hipotrofie, rozwijata sie nieprawidtowo. Niepokoily ja miedzy innymi bardzo
powolne przybieranie na wadze, nieprawidtowe napiecie mieSniowe, op6znie-
nie w rozwoju motorycznym oraz fakt, ze Emilka wydaje bardzo mato dzwie-
kéw i nie ptacze, a raczej piszczy. Nakazata wiec wykonanie badan stuchu, ne-
frologicznych, gastrologicznych, badan serca oraz badanie genetyczne. Przy
okazji tych badan spotkaliSmy sie z réznym poziomem $wiadczenia takich
ustug i traktowania pacjenta. W czes$ci przypadkéw uzyskaliémy pomoc i pora-
de najwyzszej jakosci, w cze$ci jednak traktowano nas iproblemy Emilki
przedmiotowo, lekcewazaco i w sposéb nietaktowny.

Badania nefrologiczne zostaly przeprowadzone w sposéb kompleksowy,
wykluczyly problemy z drogami moczowymi, wady nerek oraz refluks, a zale-
cone przez lekarza leczenie farmakologiczne zwigzane z obecnoscia bakterii
W moczu i nastepnie zaordynowana profilaktyka okazaty sie dtugotrwate, ale
skuteczne. Réwniez badania gastrologiczne nie wykazaty wad uktadu pokar-
mowego i wykluczyly zesp6t ztego wchtaniania. Powtarzane pdzniej co jakis
czas nakierowane byty takze na okreslanie alergii pokarmowych, ktérych jed-
nak nie potwierdzono. Badania kardiologiczne wykluczyty wade serca.

Badania audiologiczne Emilka przechodzita trzykrotnie. Pierwsze badanie
przesiewowe miata jeszcze w Kklinice, tuz po urodzeniu. Ponowne badanie stu-
chu zostalo przeprowadzone na zlecenie poradni oceny rozwoju, gdy Emilka
miata 2,5 miesigca i ono réwniez nie wykazato jakiegokolwiek problemu. Naj-
ciekawsza diagnoze ustyszeliSmy jednak, gdy Emilka miata 5 miesiecy, po trze-
cim badaniu w klinice szpitalnej - uznanym os$rodku - gdzie po godzinnych
badaniach na aparaturze i 2 godzinach oczekiwania na wynik lekarz oznajmit
nam, w obecno$ci innych pacjentéw czekajacych na korytarzu, ze (tu cytat
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diagnozy) ,ucho styszy, ale mézg nie styszy”. Po tej diagnozie zrezygnowaliSmy
z dalszych badan, zdroworozsadkowo zaktadajac, ze Emilka styszy, jak trawa
ros$nie, co okazato sie prawdg (obecnie jako rodzice szeSciolatka mozemy
stwierdzi¢, ze Emilka ma stuch selektywny: §wietnie styszy to, co jg interesu-
je, natomiast gtucha jest zupetnie na rézne, mniej atrakcyjne dla niej komu-
nikaty).

Diagnoza

Pierwszy kontakt z badaniami genetycznymi mieliSmy po urodzeniu na-
szego pierwszego dziecka, gdy sprawdzaliSmy, czy nie jesteSmy obcigzeni ge-
netycznie. Nasze kariotypy okreslono woéwczas jako prawidtowe. Badania
Emilki przeprowadziliSmy w centrum genetyki rodzinnej. Trwaty one dos¢
dtugo, pierwszy raz pojawiliSmy sie tam w czerwcu, a wyniki otrzymali$my
dopiero pod koniec wrze$nia. Podczas pierwszego pobytu zbadano fenotyp
Emilki i przeprowadzono wywiad oraz pobrano nam krew do badan. Krew
pobrano nam potem ponownie w sierpniu, gdyz pierwsze probki w jakis spo-
s6b sie nie nadawaty. Od strony fachowej nie mozemy badaniom nic zarzuci¢.
Diagnoza byta trafna. Jednak sposéb, w jaki przekazano nam jedng z najgor-
szych wiadomo$ci w naszym zyciu oraz wsparcie, jakiego nam udzielono tam
na miejscu (a wiasciwie jego brak), pozostawiajg wiele do zyczenia. Na spotka-
niu w sprawie wynikéw doktor genetyk przekazata nam informacje, Ze w na-
szych kariotypach nie znaleziono wad, natomiast u Emilki wykryto delecje
w krétkim ramieniu chromosomu 5. pary, co kwalifikuje ja jako dziecko
z zespotem Kkociego krzyku. Diagnoze potwierdzaja réwniez zmiany morfolo-
giczne: odstawiony od reszty duzy palec u stép, niepetne bruzdy wewnetrzne;j
strony dtoni, szeroka nasada nosa, minimalna fatda nakatna oczu, nizej osa-
dzone uszy, niewysklepione w peini matzowiny uszne. DowiedzieliSmy sie
réwniez, skad pochodzi nazwa zespotu, dostaliSmy wydruk mapy chromoso-
mowej Emilki i uzyskaliémy informacje, ze wada Emilki jest nietypowa, ponie-
waz przewaznie utracony jest caty fragment ramienia chromosomu z koncéw-
ka3, natomiast w jej przypadku koncéwka zostata zachowana, a ubytek nastgpit
w $rodku ramienia. Powiedziano nam tez ogélnikowo, Ze, ,jak to w przypadku
wad genetycznych”, mamy liczy¢ sie z problemami w rozwoju psychicznym,
umystowym i fizycznym dziecka. Ta diagnoza byta dla nas szokiem. Na pierw-
Ssze nasze pytanie, co teraz mozemy zrobi¢, uzyskaliSmy odpowiedz, ze ,pewnie
potrzebna bedzie rehabilitacja” oraz ze wiecej informacji na temat zespotu
mamy sobie znalez¢ na przyktad w internecie. Na nasze pytanie, czy centrum
dysponuje informacjami, czy i gdzie w Polsce sa jeszcze dzieci z takim zespo-
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tem, czy co$ wiadomo na temat ich rozwoju, czy istnieje jaka$ baza danych,
gdzie lekarze wymieniaja sie informacjami na temat takich przypadkéw, usty-
szeliSmy, Ze danych na ten temat nie ma, szacunkowo dzieci takich w Polsce
moze by¢ okoto 50, a system wymiany informacji nie istnieje, bo nikt tego nie
robi, ale to ,nawet dobry pomyst’. DowiedzieliSmy sie takze, Ze ,podobno
gdzie$ w Poznaniu” istnieje stowarzyszenie rodzin dzieci z wadami genetycz-
nymi, ale ani numerem telefonu, ani adresem centrum nie dysponuje. Na ko-
niec spotkania lekarz genetyk wyrazit nadzieje, Ze bedziemy chcieli jeszcze
przyjecha¢ z Emilka, Zeby mogli ocenié, jak dziecko sie rozwija.

ZostaliSmy wiec pozostawieni sami sobie, bez cienia wsparcia i cho¢by
odrobiny konkretnej informacji. Reszte nadziei odebraty nam wiadomo$ci,
jakie, idgc za rada specjalisty, znaleZliSmy w internecie. DowiedzieliSmy sie
miedzy innymi, Ze dzieci z zespotem Cri du Chat przewaznie nie dozywaja
pierwszego roku zycia, majg powazne problemy rozwojowe i liczne wady na-
rzadow wewnetrznych. Po czasie dopiero okazatlo sie, Ze informacje w interne-
cie nie sg do konica wiarygodne, oparte sg na przestarzatych wynikach badan,
kiedy to diagnozowano wytacznie najciezsze przypadki. DotarliSmy réwniez do
informacji o stowarzyszeniu. Tak sie szczesliwie zlozyto, ze dostownie kilka
dni po diagnozie mogliSmy wzig¢ udziat w spotkaniu z rodzicami innych dzieci
z zespotem kociego krzyku. Na wtasne oczy zobaczyliSmy dzieci w wieku 6, 11
lat, dowiedzieliSmy sie sporo o ich rozwoju i metodach rehabilitacji, z jakich
korzystaja. Takie informacje byty nam bardzo potrzebne i na tym etapie byto
to prawdziwe wsparcie. ChcieliSmy réwniez korzysta¢ z porad psychopedago-
gicznych w stowarzyszeniu, ale okazato sie, Ze sg one raczej forma grupy
wsparcia dla rodzicow (ktora nie do konica byta nam potrzebna), a nie diagno-
styki i terapii dziecka, wiec nie skorzystaliSmy z tej oferty.

Rehabilitacja

0d samego poczatku duza pomoc i zaangazowanie w sprawy Emilki otrzy-
mali$my od rodziny. Do dzi$§ pomoc najblizszych jest bezcenna i pozwala nam
na w miare sprawne funkcjonowanie i, na ile to mozliwe, normalne Zycie. Duza
pomoc i wsparcie otrzymaliSmy tez od dalszej rodziny, przyjaciét, znajomych
i nieznajomych oséb z catej Polski. Juz sam fakt, ze kto§ mysli o nas zyczliwie
i przejmuje sie sprawami naszej Emilki, byt dla nas bardzo wazny.

Rozwdj Emilki nastepowat skokowo. Da sie w nim zauwazy¢ zaréwno
okresy szybkiego przyrostu czy tez ujawnienia sie wielu nowych umiejetnosci,
jak i okresy powolnego rozwoju. Duze znaczenie ma prowadzona rehabilitacja.
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Pierwsze zajecia Emilka miata juz w wieku 6 miesiecy, a systematyczna, inten-
sywna, wielokierunkowa rehabilitacja jest prowadzona od 10. miesigca zycia.

Na samym poczatku z braku do$wiadczenia narazeni byliSmy na kontakt
z nie do konica rzetelnymi terapeutami. Rehabilitacja w ramach NFZ ogranicza-
ta sie zaledwie do kilkunastu godzin zaje¢ w ciagu roku, z czestotliwo$cig naj-
wyzej 1 godziny zaje¢ na 2 tygodnie. To na potrzeby Emilki byto stanowczo za
mato. KorzystaliSmy z konsultacji z rehabilitantem raz na 3-4 tygodnie w porad-
ni rozwojowej, ale te zajecia ograniczaty sie do demonstracji zestawu ¢wiczen
i nakazu ¢wiczenia samemu w domu. Taka forma réwniez, naszym zdaniem, nie
sprawdzata sie. ZdecydowaliSmy sie wiec na szukanie terapii prywatnie. Dwie
pierwsze osoby okazaty sie zwyklymi naciggaczami, ktérzy wymagali, bySmy
sami ¢wiczyli z dzieckiem, a oni co 3-4 tygodnie ocenig postepy. Takg wspotpra-
ce przerywaliSmy po pierwszym spotkaniu. W koncu trafilismy do osrodka
rehabilitacji ruchowej, gdzie jezZdzimy z Emilka do dziS. W os$rodku przede
wszystkim porzadnie zdiagnozowano Emilke i rzetelnie przedstawiono nam
informacje na temat jej stanu, kierunku rehabilitacji i doboru metody. Dzieki
systematycznej pracy Emilka nauczyta sie poczatkowo obracaé, potem siadac,
wstawa¢, az w konicu chodzi¢. Dzi$ rehabilitacja Emilki to zajecia metodag NDT
Bobath i innymi metodami 3 razy w tygodniu, zajecia z logopeda 2 razy
w tygodniu, na basenie raz w tygodniu i ¢wiczenia lub masaze raz w tygodniu.

Wydarzeniem niezwyktym w rehabilitacji Emilki byta szansa zorganizo-
wania dla niej wyjazdu na delfinoterapie do USA. Byto to mozliwe dzieki duzej
determinacji z naszej strony, pomocy rodziny, przyjaciét i znajomych oraz wie-
lu nieznanych nam oséb dobrej woli. W ciggu ostatnich 4 lat udato nam sie
zorganizowac¢ Emilce 3 dwutygodniowe pobyty w o$rodku Island Dolphin Care
Center. Efekty tych pobytéw byty zaskakujgce. W ciggu 2 tygodni zaje¢ umie-
jetnosci Emilki, zwtaszcza w zakresie komunikacji, przyrastaly lawinowo
w poréwnaniu z okresem poprzedzajacym terapie. Delfinoterapia stata sie
jakby katalizatorem przyspieszajacym osigganie pewnych umiejetnosci w kroét-
kim czasie. Pierwszy raz korzystaliSmy z delfinoterapii, gdy Emilka miata
4 lata. Podstawowg zdobyczg tego pobytu byto znalezienie przez Emilke spo-
sobu na komunikowanie otoczeniu swoich potrzeb i pragnien. Nauczyla sie, jak
wykorzystywacé palec wskazujacy do pokazywania tego, co chce, co bardzo
pomogto jej w komunikacyjnym odblokowaniu sie. Zrozumiata, ze nalezy ko-
munikowa¢ swoje potrzeby, by co$ uzyskac¢. Druga zdobycza byt fakt, Ze mogta
doswiadczy¢ wielkiego poczucia sukcesu w momencie, gdy potrafita przetamaé
swoje obawy.

Drugi pobyt piecioletniej juz Emilki bardzo ja usamodzielnit. Nasza corka
zaczela przejawiac inicjatywe, nauczyta sie podejmowac proste decyzje (wybor
z 2-3 mozliwosci) oraz bardzo rozwineta swoje umiejetnosci komunikacyjne.
Pobyt trzeci, gdy Emilka miata 6 lat, rozwingt przede wszystkim jej odwage
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i samodzielno$¢. Emilka zaczeta szuka¢ okazji do przetamywania swoich ba-
rier. Nauczyla sie informowaé otoczenie nie tylko o swoich potrzebach, ale
o wszystkim, na co zwrocita uwage i co wydato jej sie wazne. Po szczegdtowe
informacje o delfinoterapii odsytamy na strony: <www.islandolphincare.org>,
<www.terapiadzieci.org>, <www.emilka.org.pl>.

W czasie pierwszego pobytu mieliSmy okazje poréwna¢ wsparcie, jakiego
udziela sie rodzicom dziecka z zespotem Cri du Chat w USA i w Polsce w mo-
mencie diagnozy. PoznaliSmy rodzine 11-letniej Valerie z tym samym co Emil-
ka zespotem, ktéra przekazata nam informacje, jakie otrzymata w momencie
diagnozy corki. Wraz z wiadomoscia, Ze ich corka dotknieta jest wada gene-
tyczng, przekazano im usystematyzowang wiedze na temat kilkudziesieciorga
dzieci z tym samym zespotem, zar6wno dane poréwnawcze o wielko$ci ubytku
w materiale genetycznym, jak i o tym, jakie umiejetnosci i w ktérym momencie
rozwoju dzieci te osiggaty (szczegéty znajduja sie w artykule Marzeny Buchnat
w niniejszym tomie). ZazdrosciliSmy im, Ze w tym trudnym dla rodzicéw mo-
mencie nie byli pozostawieni sami sobie.

Kamienie milowe w rozwoju Emilki,
czyli znaczace etapy w rozwoju corki

¢ Trzymanie gtéwki - gtlowe Emilka trzymata stosunkowo szybko, prawie
W normie, w utrzymywaniu pozycji na brzuchu przeszkadzaty jej stabe raczki,
na ktérych nie potrafita sie oprze¢;

¢ przewracanie sie - samodzielnie przewracata sie w wieku 12 miesiecy po
zajeciach rehabilitacyjnych w poradni rozwojowej i oSrodku rehabilitacji ru-
chowej;

« siadanie - umiejetnos¢ te osiggneta w wieku 20 miesiecy po intensywnej
terapii metodg NDT Bobath;

» wstawanie - Emilka zaczeta samodzielnie wstawa¢ w wieku 3 lat, wczes-
niej wspomagata sie, podpierajgc sie na przyktad o meble;

¢ chodzenie - pierwsze samodzielne kroki bez podparcia Emilka wykonata
w wieku 4 lat, wczesniej potrafita poruszac sie przy $cianie lub meblach oraz
z trzymaniem za reke;

¢ rozw6j mowy - w wieku 18 miesiecy Emilka potrafita intonowaé, ale je-
dyne dzwieki, jakie wydawata, to ,aaa” i ,eee”; stosunkowo szybko nauczyta sie
dZzwiekéw szczelinowych, szeleszczacych: ,h”, ,kh”, ,gh”, ,sz”. Bardzo duza
motywacja do mdéwienia okazato sie ogladanie bajek dla dzieci, szczeg6lnie
Teletubisiéw, z ktérymi Emilka bardzo duzo ,rozmawiata”; ogladajac przygody
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Misia Uszatka, nauczyta sie wymawia¢ ,u”; dynamiczny przyrost umiejetnosci
nastgpit w wieku 4 lat po pierwszym pobycie na delfinoterapii. Dzi§ stownik
Emilki to ,mama”, ,tata”, ,da” (daj, masz), ,am” (je$¢, jedzenie), ,kchce” (chce,
podoba mi sie), ,ta” (tak), ,ee” (nie), ,pepa” (imie Swinki Pepy - bohaterki bajki
dla dzieci), ,gapa” (imie Pana Gapy z Ulicy Sezamkowej), ,emo” (imie Elmo
z Ulicy Sezamkowej), ,nma” (nie ma, nie mam), ,ma” (mam), ,oda” (woda), ,pa-
da” (deszcz), ,baba” (babcia), ,fizi” (Fiji, imie delfina, z ktérym Emilka ¢wiczy -
okresla tak wszystkie delfiny), ,pa” (patrz), ,$¢” (i§¢), ,cici” (dzieci), ,cisie” (Te-
letubisie), ,mpa” (lampa), ,au” (pies);

e procesy orientacyjne - od malenko$ci Emilka jest bardzo wrazliwa na
muzyke i zawsze silnie na nig reaguje, od poczatku tez nie lubi glto$nych
dZwiekéw o niskich tonach; spostrzegawczo$¢ rozwijala sie u niej normalnie;
umiejetno$¢ koncentracji uwagi na wykonywanych czynnosciach, przedmio-
tach czy osobach zaobserwowaliSmy okoto 6. miesigca; od poczatku ujawnia
sie jej dobra pamiec¢ i orientacja przestrzenna;

e procesy intelektualne - rozwo6j rozumowania przyczynowo-skutkowego
zaobserwowaliSmy u Emilki w wieku 2,5 roku. Umiejetno$¢ ta znacznie rozwi-
neta sie po pierwszym pobycie na delfinoterapii, umiejetno$¢ improwizacji
zabawy i samodzielnego wykorzystania zabawek pojawita sie w wieku 4 lat;

e procesy emocjonalno-motywacyjne i dojrzato$¢ spoteczna - praktycznie
od urodzenia Emilka jest bardzo wrazliwa emocjonalnie, zdolna do okazywa-
nia uczu¢ i wykorzystywania tej umiejetnosci do osiggania swoich celéw; mo-
tywacja zaczela rozwijac sie u niej okoto 2. roku zycia.

Emilka dzi$

Dzi$§ Emilka ma juz ponad 6,5 roku i bardzo silng osobowo$¢. Dajemy jej
stosunkowo duzo swobody i okazji do przejawiania inicjatywy, utrzymujac
wszystko w granicach zdrowego rozsadku. Mniejsza liczba ograniczen pozwala
lepiej kontrolowa¢, co wolno, a czego nie i wyzwala u Emilki duzg aktywno$¢,
co z kolei przektada sie na jej doSwiadczenia poznawcze. Pod wzgledem roz-
woju i umiejetno$ci w zakresie duzej motoryki Emilka nauczyta sie stac i cho-
dzi¢, nawet do$¢ szybkim krokiem, cho¢ nie potrafi jeszcze biegal. Potrafi
wspinac sie na meble, pokonuje proste przeszkody. Umie podeprzec sie reko-
ma oraz podciggac sie, chwyta duze przedmioty, rece wykorzystuje rowniez do
balansowania przy utrzymywaniu réwnowagi. Potrafi utrzymac sie na wodzie
z wykorzystaniem plywaczkéw, ptywa na brzuchu i na grzbiecie, poruszajac
nogami. Na brzuchu potrafi pokona¢ dystans 20 metréw non stop. Woda to jej
zywiot, uwielbia jg i jest w niej zawsze szczegélnie aktywna.
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W zakresie matej motoryki Emilka potrafi postugiwaé¢ sie sztuécami,
zwlaszcza tyzka, chwyta drobne przedmioty, potrafi ustawia¢ piramide z kloc-
kow, bawi sie matymi figurkami i potrafi je ustawia¢. Chetnie rysuje. Zaryso-
wuje catg powierzchnie kartki, potrafi rysowac kreski, kota i spirale, stara sie
odwzorowac ksztatt liter, cho¢ na razie jej to nie wychodzi. Umie samodzielnie
rozebrac sie, potrafi zatozy¢ skarpetki, niektore buty i czapki. Umie odkrecié
kran i umy¢ sie; myje sie sama réwniez w kapieli. Samodzielnie je i denerwuje
sie, gdy usituje sie jej pomoc. Potrafi pi¢ z kubka, ze szklanki, z butelki i z puszki.

Jest szalenie towarzyska, nie boi sie ludzi i chetnie nawigzuje kontakty. Po-
trafi przywitac¢ sie, podajac reke. Bardzo chetnie bawi sie z dzie¢mi i stara sie je
nasladowa¢. Czesto w zabawie potrafi przeja¢ na jaki$ czas pozycje lidera.
Emilka jest bardzo wrazliwa na emocje, Swietnie rozpoznaje emocje innych
i dostosowuje sie do nich. Z osobami ze swojego otoczenia nawiagzuje indywi-
dualne relacje, z kazdym ma jakas, zarezerwowang tylko dla niego, zabawe czy
zwyczaj. Lubi sie $§mia¢, jest dzieckiem bardzo radosnym. Jesli ma motywacje,
zawsze jest ona bardzo silna, w takich sytuacjach skupia sie na zadaniach
i wykonuje je dos¢ szybko. Jesli motywacji jej brakuje, trudno przekonac ja do
podjecia konkretnych dziatan. Jak twierdza osoby z nig pracujace, Emilka zrobi
wszystko, jesli sama tego chce, natomiast standardowe nagrody na nig nie
dziataja.

Jest bardzo dobrym obserwatorem i jest spostrzegawcza, bardzo szybko
dostrzega wszelkie detale i mate elementy, o ile jg interesujg. Potrafi mocno
koncentrowa¢ uwage na osobach i czynnosciach. Ma bardzo dobra pamieg,
zwlaszcza orientacyjng w terenie oraz do os6b. Rozpoznaje pomieszczenia,
nawet takie, w ktérych byta poprzednio zaledwie raz i to w duzym odstepie
czasu (nawet ponad rok) i pamieta uktad rzeczy znajdujacych sie tam. Jest
wrazliwa na gto$ne dZwieki, zwtaszcza o niskich tonach. Nie lubi szybkich,
gtosnych, wypowiadanych niskim, meskim gtosem i nacechowanych emocjo-
nalnie komunikatéw, ptacze, na przyktad gdy styszy w radiu emitowang w ten
sposéb reklame. Uwielbia muzyke i lubi przy niej tanczyc.

Wykazuje sie mys$leniem konkretno-obrazowym z elementami rozumowa-
nia przyczynowo-skutkowego, bardzo szybko uczy sie przez obserwacje. Po-
trafi wilaczy¢ i wylaczy¢ rézne urzadzenia: komputer, telewizor, $wiatto.
Otwiera i zamyka lodéwke, samodzielnie wyciagajac sobie co$ do zjedzenia.
Umie wymys$laé sposéb zabawy swoimi zabawkami, bez wcze$niejszej demon-
stracji zastosowania tych zabawek przez inne osoby. Chetnie tez nasladuje -
bawigc sie sprzetami kuchennymi, powtarza nasze czynno$ci. Zanosi sztuéce
i kubki na st6t. Bawigc sie swoim zestawem filizanek dla lalek, imituje organi-
zacje przyjecia: rozdaje kazdemu filizanki i udaje, Ze z nich pije. Uwielbia sie
stroi¢ i przebiera¢. Do wygladu przywiazuje bardzo duza wage i jest bardzo
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zdecydowana w doborze swoich strojéw. Potrafi pokaza¢ mate i duze przed-
mioty.

Emilka nie potrafi méwi¢ (cho¢ potrafi intonowac), ale rozumie prawie
wszystko i ma bardzo duzy bierny zas6b stownictwa. Jej stownik ogranicza sie
zaledwie do kilku stéw. Znakomicie natomiast komunikuje sie pozawerbalnie.
Potrafi wskaza¢ kolory, obiekty na ilustracjach, nawet przedstawiane w spos6b
bardzo uproszczony czy schematyczny. Zna wszystkie czesci ciata i potrafi je
wskazaé. Umie liczy¢. Rozpoznaje cyfry z zakresu 1-10, iloSci maksymalnie do
5. Chetnie chodzi do przedszkola. W ostatnim czasie zaczyna funkcjonowaé
jako cztonek grupy w zadaniach grupowych.

MoglibySmy napisac jeszcze wiele o Emilce, chetnie pochwalilibySmy sie
kazdym jej najmniejszym sukcesem. Wiemy tez, jak bardzo wazna dla oséb,
ktére dowiadujg sie, ze ich dziecko ma wade genetyczng, jest kazda, najdrob-
niejsza nawet informacja, dlatego bardzo chetnie podzielimy sie naszymi do-
$wiadczeniami. Wszystkich zainteresowanych losami Emilki oraz tych, ktérzy
chcieliby nawigza¢ z nami kontakt, zapraszamy na strone <www.emilka.
org.pl>.



ELZBIETA MARIA MINCZAKIEWICZ

Zespol Gregga
(Congenital Rubella Syndrome)

...chodzi o to, by mie¢ odwage wyruszy¢
w takq podroz, jakq jest poznanie ludzkiej natury.

Antoni Kepiniski

Zespot Gregga to stosunkowo rzadko pojawiajacy sie u dzieci (diagnozo-
wany réwniez u mtodziezy, a takze os6b dorostych) wieloobjawowy zespét
wad wrodzonych wywotanych wirusem rézyczki, ktéry powoduje wewnatrz-
maciczne zakazenie ptodu (Robert-Gnansia, 2002). Bywa on nazywany zespo-
tem roézyczki wrodzonej (Congenital Rubella Syndrome - CRS) lub zespotem
porozyczkowym. Zespét ten po raz pierwszy zostat opisany przez australij-
skiego okuliste i pediatre Normana McAlistera Gregga (1892-1966) w doku-
mencie Congenital Cataract following German Measles in the Mother skierowa-
nym przez niego do Towarzystwa Okulistycznego Australii w Melbourne, ktére
opublikowalo istotne dane na temat tej choroby na tamach wydawanego biule-
tynu (Lancaster, 1996), a nieco p6ézniej takze w Observations on Congenital
Defects in Infants following Maternal Rubella (stad wiemy, ze nazwa omawia-
nego zespotu pochodzi od nazwiska odkrywcy, ktéry dotozyt wielu staran, by
zgtebi¢ nature i tajemnice tego niezwyktego zaburzenia). Norman Gregg za
podstawe opisu zespotu poroézyczkowego przyjat wyniki wtasnych obserwacji,
jak réwniez spostrzezenia matek dzieci obarczonych skutkami zakazenia wiru-
sem rézyczki. Ponadto w toku prowadzonych badan odkryt, ze z liczby 78 dzie-
ci dotknietych za¢mg, ktére w swoim czasie leczyt i operowat, 68 z nich (to jest
87,18%) byto zakazonych wirusem rézyczki, do ktorego to zakazenia doszto
droga przeztozyskowa (krwiopochodng) (Robert-Gnansia, 2004).
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Przez wiele lat r6zyczke uwazano za najtagodniejsza ze wszystkich choréb
wysypkowych. Dotad uwaza sie, ze ciezkie powiktania w wyniku diagnozowa-
nej rézyczki wrodzonej sg bardzo rzadkie. Ponadto ustalono, iz zetkniecie sie
z rézyczka na jakimkolwiek etapie ontogenezy pozostawia u cztowieka odpor-
nos¢ na cate zycie. Odkrycie zespotu rézyczki wrodzonej - dzi$ o historycznym
wrecz znaczeniu - jakiego dokonat Norman McAlister Gregg, pozwolito rozpo-
znac zjawisko, ktére wcze$niej, ze wzgledu na btednie postawiong diagnoze -
gtebokie uposledzenie umystowe z towarzyszaca mu gtuchoslepota - przynosi-
o bardzo niekorzystne skutki dla chorych. Ot6z osoby z tak brzmiacg diagnozg
skazywano na bierng wegetacje, pozbawiajac je mozliwosci rozwoju w takim
zakresie, w jakim to byto mozliwe. Prawidlowe rozpoznanie zaburzenia i ukie-
runkowanie postepowania rehabilitacyjnego zmienito jako$¢ zycia wielu osoéb,
dotad uwazanych za gteboko upos$ledzone, niezdolne do samodzielnego,
w petni efektywnego i szczesliwego Zycia.

Wspomniany lekarz pediatra i odkrywca w jednej osobie podczas swej
praktyki lekarskiej zwrocit uwage na zalezno$¢ pomiedzy naglym wzrostem
liczby przypadkéw wrodzonej zaémy u noworodkéw a majgca miejsce wczes-
niej w Australii epidemia rézyczki. Gregg domyslit sie istnienia zwigzku miedzy
tymi zmiennymi. O wynikach swoich spostrzezen i formutowanych przypusz-
czeniach opartych na wnikliwej obserwacji poinformowat za posrednictwem
wspomnianego juz Observations on Congenital Defects in Infants following Ma-
ternal Rubella opublikowanego w 1941 roku. Niedtugo po publikacji, prowa-
dzac pogtebione badania kliniczne w wielu krajach, szukano potwierdzenia
tych zalezno$ci. Badania te nie tylko potwierdzity zasadnos$¢ wynikéw, lecz
jeszcze pozwolily na poszerzenie obrazu klinicznego porézyczkowych wad
wrodzonych, dodajac inne objawy towarzyszace zaburzeniu. Materiatem do
badan byly spostrzezenia z lat 1964-1968, kiedy to wielka epidemia rézyczki
przetoczyta sie réwniez przez inne kontynenty i kraje, miedzy innymi przez
Stany Zjednoczone. W USA epidemia spowodowata, iz trudna juz dzi$ do usta-
lenia liczba zyjacych tam kobiet profilaktycznie przerwata cigze. Taka reakcja
kobiet byta wyzwaniem dla wtadz i jednocze$nie stanowita silny bodziec do
przyspieszenia prac nad szczepionka. Szczepionka pojawita sie na rynku far-
maceutycznym zaledwie rok po epidemii, w 1969 roku. Dzi$ w celach profilak-
tycznych w USA wykonuje sie szczepienia ochronne dzieci w wieku 13-14 mie-
siecy (Robert-Gnansia, 2004). W Anglii i Australii obowigzkowo szczepi sie
dziewczynki w wieku pokwitania (12-13 lat) oraz dojrzate kobiety bedace
w wieku rozrodczym, ktére same nie przechodzity rézyczki ani w okresie
wczesnego, ani pdznego dziecinstwa (o ile nie stwierdzono u nich przeciwciat).
W Polsce szczepienie przeciw rézyczce uwzglednione zostalo w Programie
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Szczepien Ochronnych na rok 2011. Program jest corocznie aktualizowany
i ogtaszany jako Komunikat Gtéwnego Inspektora Sanitarnego.

Zanim jednak wyprodukowano skuteczng szczepionke przeciw rozyczce,
w wielu krajach przeprowadzano rézne dos$wiadczenia, na przyktad starano
sie skontaktowac¢ mtode dziewczeta z chorujagcymi na rézyczke dzie¢mi (row-
niez w Polsce $§wiadomie nie ograniczano kontaktu oséb chorujacych na roé-
zyczke z dzie¢mi zdrowymi), poniewaz sadzono, iZ nawet przypadkowe zacho-
rowanie na rozyczke pozostawia u danej osoby trwatg odpornos$¢ na zakazenie
ta niezwykle grozng w skutkach, zakazng choroba. Chcac przekonac sie o za-
sadnosci i prawdziwosci gloszonej tezy, celowo organizowano nawet nazbyt
ryzykowne eksperymenty (przyktadowo organizowano specjalne przyjecia
Lrozyczkowe” w domu osoby chorej, potaczone z gtosnym $piewaniem i piciem
napojow z tej samej szklanki, z ktorej pit chory - tym samym zwiekszajac
prawdopodobienstwo zarazenia). Takie dziatania traktowano jako pewnego
rodzaju profilaktyke. Zdawano sobie w petni sprawe z nastepstw zakazenia
rézyczka, ktéremu moze ulec ptéd w okresie wczesnej cigzy, a mimo to do-
puszczano do stosowania tego rodzaju praktyk. Wyniki badan - zapoczatkowa-
nych przez Normana Gregga - wyraznie wykazaly, iz rézyczka diagnozowana
u ptodu w okresie 1. trymestru cigzy moze grozi¢ bardzo powaznymi konsekwen-
cjami (gtuchots, Slepota, gtuchoslepota, uposledzeniem umystowym, a nawet za-
burzeniami ze spektrum autyzmu). W miare postepu rozwoju ptodu (a wiec
w okresie zaawansowanej cigzy) grozba jego uszkodzenia wyraZnie maleje.

0d chwili poznania zjawiska rézyczki wrodzonej choroba budzita wielkie
zainteresowanie wsrod lekarzy, zwlaszcza pediatrow, okulistéw i audiologéw.
Prébowano ustali¢ jej przyczyny. Do dzi$ praktycznie nie udato sie jednak do-
wiedzie¢, dlaczego wirus wywotujacy rézyczke jest az tak teratogenny. Niektd-
rzy sadza, iz wiaze sie to z jego niezwykla naturg - ustalono bowiem, ze wirus
rézyczki prawdopodobnie nie zabija namnazajgcych sie komoérek rozrodczych
(rozwijajacego sie nowego organizmu w tonie matki), lecz tylko zwalnia tempo
kolejnych podziatéw komdérkowych zarodka, podczas gdy inne wirusy atakuja
je, co moze prowadzi¢ do samoistnych poronien.. MoZna og6lnie stwierdzic¢, ze
przyczyna zespotu Gregga jest infekcja rézyczkowa wystepujaca u ciezarnej,
ktéra sama ani wcze$niej, ani bedgc w cigzy, nie przechodzita jej, ani tez nigdy
nie byta przeciw niej szczepiona.

Z badan zasugerowanych przez Gregga, a powtérzonych przez innych ba-
daczy (Lancaster, 1996), wynika, Zze u okoto 10-15% kobiet w wieku rozrod-
czym nie stwierdza sie wystepowania przeciwcial mimo szczepienia lub prze-
bytej choroby. Do zakazenia ptodu droga przeztozyskowa (krwiopochodnag)
dochodzi w przypadku zachorowania ciezarnej. Ryzyko wystapienia wad pto-
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du jest najwieksze w 1. trymestrze cigzy - u okoto 15% przypadkéw zachoro-
wan na rozyczke dochodzi do uszkodzenia zarodka i pojawienia sie objawow
embriopatii (patologicznego zarodkowego rozwoju organizmu ludzkiego)?,
u okoto 50% przypadkéw kobiet ciezarnych chorujacych na rézyczke ptod
obumiera, a u okoto 35% jak dotad nie stwierdzono zaburzen rozwoju (por.
Zaorska, 2005). Skutki zachorowania w 2. trymestrze cigzy moga dotyczy¢ juz
tylko 1-5% uszkodzen ptodu. Reasumujac - uszkodzenia ptodu bywaja tym
ciezsze, im we wczesniejszej fazie rozwoju nastgpito zakazenie go wirusem
rézyczki.

U dzieci z tak zwang embriopatig rézyczkowa na ogét w 100% diagnozuje
sie niedorozwdj intelektualny umiarkowanego, znacznego, a nawet glebokiego
stopnia (Griephan, 2002, s. 348-349). U wielu dzieci z omawiang diagnoza cze-
sto wspotwystepuja wady rozwoju gatek ocznych, a w §lad za tym i dysfunkcje
wzrokowe, wady serca i uktadu krazenia oraz (niekiedy bardzo powazne, nie-
zwykle ztozone) wady budowy i funkcji narzgdu stuchu. Do wad wzroku naj-
czesciej wystepujacych w zespole Gregga zaliczana bywa za¢ma (fot. 1). U nie-
ktérych oséb diagnozowana wada stuchu (gtuchota) jest nastepstwem uszko-
dzenia narzadu tego zmystu i wigzacej sie z tym dysfunkcji ucha wewnetrzne-
go. Wady serca i uktadu krazenia czesto 1aczg sie z ubytkiem tkanki w obrebie
przegrody miedzyprzedsionkowej. Dawniej uwazano, ze klasycznymi objawa-
mi wrodzonej rézyczki sg: zacma wrodzona, gtuchota, matogtowie (microce-
phalia) z objawami gtebokiego niedorozwoju umystowego oraz wady serca.
Dzi$ wyrdznia sie znacznie wiecej charakterystycznych dla rézyczki wad i za-
burzen rozwoju niz jeszcze 10 czy nawet 5 lat temu. Posréd nich sa takie, ktére
ujawniajg sie juz w okresie zycia ptodowego, ale tez i te, ktére mozna zauwazy¢
dopiero w niemowlectwie, a nawet wczesnym dziecinstwie.

1 Embriologia - nauka o osobniczym rozwoju cztowieka i zwierzat w okresie zarodkowym.
W embriologii wyrdznia sie dwa dziaty, to jest: a) embriologie opisowa i b) embriologie funkcjo-
nalna. Embriologia opisowa dzieli sie na: 1) embriologie ogélng, zajmujaca sie rozwojem osobni-
ka od momentu zaptodnienia komoérki jajowej do chwili powstania tak zwanych pierwotnych
narzadéw osiowych (struna grzbietowa, cewka nerwowa, jelito pierwotne); 2) embriologie
szczeg6lowa, zwang nauka o organogenezie, opisujaca rozwdj narzadéw pierwotnych. W embrio-
logii funkcjonalnej wyodrebnia sie 2 dziedziny: 1) mechanike rozwoju, czyli fizjologie rozwoju,
ktéra bada przyczyny przemian wystepujacych w czasie rozwoju, poszukuje czynnikéw wywotu-
jacych réznicowanie sie poszczegélnych komoérek i tkanek zarodkowych w definitywne tkanki
i narzady; 2) fizjologie narzadéw zarodkowych, ktérej celem jest poznanie czynnosci tych
narzadéw i ich wzajemnego oddziatywania na siebie w trakcie rozwoju zarodka. Embriologia
funkcjonalna postuguje sie w swych badaniach metodami histochemicznymi i biochemicznymi.
Embriologia wiaze sie z genetyka i ewolucjonizmem, a takze z niektérymi dziedzinami medycyny
praktycznej i spotecznej (na przyktad z seksuologig, potoznictwem, regulacjg urodzin). W ostat-
nim czasie embriologia zajmuje sie takze badaniem wptywu lekéw na powstawanie wad rozwo-
jowych (Griephan, 2002).
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Fot. 1. Za¢ma wrodzona w zespole Gregga

Zrédto: <http://www.vaccineinformation.org/rubella/photos.asp> [22.07.2011].

U 0s6b z zespotem Gregga odnotowywano:

e wady serca i duzych naczyn krwiono$nych, wady budowy powodujace
niedoksztatcenie lub ubytki przegrody miedzyprzedsionkowej i miedzykomo-
rowej, zwezenie tetnicy ptucnej i przetrwaty przewdd tetniczy;

e wady narzgdu wzroku, a wiec zaéme wrodzong, jaskre, zapalenie siat-
kowki i naczyniowki, matoocze, zez, zwezenie kanalikow tzowych, oczoplas;

e wady stuchu z gtuchotg wlacznie - bedace gtéwna przyczyna opdznienia
lub braku rozwoju mowy u dziecka.

0 wymienionych objawach, istotnych w diagnozie zespotu pordézyczkowe-
go, mowi sie niekiedy jako o typowej triadzie rézyczkowej Gregga.

Wsrod objawodéw towarzyszacych omawianemu zaburzeniu, poczawszy od
okresu noworodkowego i niemowlecego az do dorostosci, wyréznia sie:

» matogtowie (mikrocefalie);

» wady budowy i funkcji narzagdéw ptciowych;

 nieprawidtowy rozwdj psychoruchowy;

» zwiekszone ryzyko zachorowania na schizofrenie;

e zmiany w siatkowce oka;

» matoptytkowos¢;

 hepatosplenomegalie;

» uszkodzenie procesu kostnienia;

 nieprawidtowy rozwdj psychoruchowy (Reef, Redd, 2008).

Jedynym praktycznym i skutecznym Srodkiem zapobiegania porézyczko-
wemu zespolowi wad rozwojowych jest wytworzenie czynnej odpornosci
u kobiet, zanim swiadomie podejmga decyzje o byciu matka. Kobiety planujace
ciaze poddaja sie szczepieniom profilaktycznym (na szeroka skale sg one pro-
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wadzone w Belgii, Danii i Butgarii). Dzi$ specjalisci méwig o 2 rodzajach szcze-
pionek: jedna z nich sporzadzona jest z zabitych wiruséw rézyczki, druga na-
tomiast - szczepionka atenuowana - jest sporzadzona z wirusé6w ostabionych.
Szczepionka sporzadzona z zabitych wiruséw ma te przewage, ze wytwarza
odporno$¢ organizmu bez ryzyka spowodowania zakazenia u kobiet ciezar-
nych. Szczepienia przy uzyciu jednego lub drugiego rodzaju szczepionki maja
charakter wielorazowy, ciagly. Przeprowadza sie je w kilku, stosunkowo odleg-
tych od siebie, etapach. Stan odpornosci po podaniu szczepionki z zabitego wiru-
sa trwa jednak krécej niz po szczepionce atenuowanej. Z kolei szczepionka spo-
rzadzona z zywego, ostabionego wirusa rézyczki moze wywota¢ zakazenie.
Kobieta ciezarna jest wiec narazona na ryzyko zachorowania z chwilg jej
przyjecia. W razie uzasadnionego podejrzenia zachorowania na rézyczke we
wczesnym okresie cigzy konieczny jest kontakt z lekarzem specjalista choréb
zakaZznych w celu immunologicznego potwierdzenia lub wykluczenia obecno-
$ci zakazenia, a w razie niepomyslnego rokowania - takze z ginekologiem, by
ustali¢ stan ewentualnego zagrozenia i podja¢ ostateczng decyzje co do dalsze-
g0 postepowania.

Na koniec tej cze$ci opracowania chciatabym raz jeszcze wyraznie podkre-
$li¢, iz zespdt Gregga moze powodowac nie tylko wady wrodzone, ale i czesto
powazne zaburzenia narzadowo-tkankowe organizmu ludzkiego naktadajace
sie na siebie (na przyktad fizyczne wady rozwojowe i deformacje ciata, ktére
moga korespondowa¢ z wadami wzroku, stuchu, a takze gtuchoslepota) badz
réznego stopnia dysfunkcje ustrojowe, co obserwowatam u kilku oséb dotknie-
tych tym zaburzeniem, ktére miatam okazje poznac¢ osobiscie i przez kilka lat
im towarzyszy¢. Osoby te trafitly do mojego gabinetu logopedycznego z diagno-
z3 glebokiego uposledzenia umystowego, a przy tym byty niewidzace, niesty-
szace, niemowiace, z nadwrazliwo$cig dotykowa, objawami zaburzen ze spek-
trum autyzmu. Sprawialy wrazenie os6b niekontaktujacych sie ze $wiatem,
zamknietych, nieSmiatych, czasem jednak agresywnych, chociaz na pierwszy
rzut oka pozbawionych tego rodzaju cech. Dopiero wyniki wieloletnich obser-
wacji oraz podejmowane proby poszukiwania pomocy w Srodowiskach poza-
rodzinnych, analizy wynikéw badan klinicznych, wypiséw z osrodkéw leczenia
(epikryzy), z ktérymi sie stopniowo zapoznawatam, naprowadzity mnie i caty
nasz zespot diagnostyczno-terapeutyczny na trop zespotu Gregga. Zmiany
wcze$niej formutowanej diagnozy, a w $lad za tym i planu dalszego postepo-
wania terapeutycznego okazaty sie w pelni zasadne. W przypadku wspomnia-
nych oséb, bedacych jeszcze dzie¢mi, gdy trafity do mnie kilka, a nawet kilka-
nascie lat temu, nie mam watpliwo$ci, iZ chorujg one na porézyczkowy zespot
Gregga. Ich zachowania, intencjonalnie sprowokowane reakcje oraz trudnosci
w nawigzywaniu kontaktu z otoczeniem byty zblizone do tych, jakie poznatam



Zespo6t Gregga (Congenital Rubella Syndrome) 201

dzieki literaturze, a takze oglgdatam w Klinice Neurologicznej Salpetrie w Pa-
ryzu, bedac tam na stazu specjalistycznym.

Do udokumentowania danych i prezentacji przypadku wybratam panig
Laure (lat 18), ktérg poznatam 14 lat temu. Jej przyktad nauczyt mnie ogrom-
nej pokory wobec zaburzenia, za jakie uznaje sie zesp6t Gregga, oraz tego, jak
tatwo skrzywdzi¢ cztowieka, opatrujac go catkowicie nieprawdziwg etykieta.
Do opisu sylwetki dotgczytam jeden z konspektéw zaja¢ oraz prezentacje kilku
wybranych metod terapii, ktére bardzo podobaty sie pani Laurze. Od chwili jej
poznania mineto wprawdzie juz kilkanascie lat, ale nie byty to lata stracone.
Byta to wieloletnia, bardzo trudna, mozolna, wtasciwie nieukierunkowana,
w duzej mierze oparta na domysle i intuicji, lecz bardzo potrzebna praca na
rzecz os6b obarczonych ryzykiem zaburzen cigzowo-metabolicznych.

Przyklad 18-letniej osoby z diagnoza zespolu Gregga
objetej programem indywidualnej
terapii logopedycznej

Préba opracowania diagnozy

Pani Laura to 18-letnia kobieta z zespotem wad wrodzonych - porézycz-
kowych. Jest prawdopodobnie osoba niewidzacg i niestyszaca, wykazujaca
ewidentne cechy zaburzen ze spektrum autyzmu. Laura urodzita sie w ogdl-
nym stanie okre$lanym jako dobry, uzyskujac 8 punktéw w skali Apgar. Byta
kilkakrotnie hospitalizowana w pierwszych 2 latach zycia (wedtug wypowiedzi
matki i wpiséw dokonanych w ksigzeczce zdrowia Laura spedzita w szpitalu
w sumie okoto 8 miesiecy). Urodzita sie z powazng wada wzroku spowodowa-
na niedoksztatceniem gatki ocznej. Gdy miata okoto 4 lat, oprécz wady wzroku
zdiagnozowano u niej gteboki niedostuch obustronny, a kiedy miata okoto
6 lat, diagnoze rozszerzono o wyrazne cechy zaburzen ze spektrum autyzmu
i dysfunkcji uktadu krazenia. Laura do chwili obecnej nosi okulary o bardzo
grubych szktach (cho¢ te prawdopodobnie bardziej petnig funkcje estetyczne
niz korygujace) oraz aparaty stuchowe. Gdy miata okoto 7 lat, zaczeta uczesz-
cza¢ na zajecia z zakresu terapii logopedycznej w jednym z o$rodkéw szkolno-
-wychowawczych dla dzieci gtebiej uposledzonych. Majac 8 lat, dziewczynka
uzyskata opinie psychologa poradni psychologiczno-pedagogicznej, ktdrej
tre$¢ wskazywata na ,pogranicze umiarkowanego i znacznego niedorozwoju
umystowego, potrzebe statej opieki ze wzgledu na brak kontroli czynnosci
fizjologicznych, stabo rozwinieta mowe i braki w zakresie komunikowania sie
z otoczeniem”. Od momentu postawienia takiej diagnozy az do chwili obecnej
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(czyli juz prawie 10 lat) Laura nieregularnie uczeszcza na zajecia prowadzone
przez specjalistow we wspomnianym os$rodku, gtéwnie ze wzgledu na stosun-
kowo czeste infekcje, zmienne nastroje, nasilajgce sie stany depresji - ogélnie
ujmujac, zty stan zdrowia.

Laura ma tylko matke i starszego o 8 lat brata. Mieszka na wsi z mama, bra-
tem i dziadkami, gdzie rodzina, po $mierci ojca dziewczynki, przeprowadzita
sie ze wzgledu na dobro dziecka - umozliwienie mu kontaktu z dziadkami
i obcowania z przyrodg - oraz ze wzgledu na bardzo trudng sytuacje material-
ng. Ojciec zmart, gdy Laura miata 9 lat. Zawazyto to na jej rozwoju spoteczno-
-emocjonalnym. Matka zauwazyta, Ze dziewczynka po $mierci ojca stata sie
niespokojna, ptaczliwa, pozbawiona checi do czegokolwiek, przy nasileniu cech
zaburzen ze spektrum autyzmu. Miata trudnosci z zasypianiem. Bywata na
przemian rozdrazniona, nieobecna i apatyczna. Dzi$ sytuacja materialna rodzi-
ny wydaje sie raczej dobra. Mama dopiero od 2 lat pracuje w zaktadzie utyliza-
cji odpadéw komunalnych. Wczes$niej nie pracowata zawodowo, zajmujac sie
wylacznie Laura, ktéra - jako dziecko niewidome i niestyszace, a przy tym
z zaburzeniami w zachowaniu - nieustannie wymagata jej troski, pomocy
i opieki. Mama jest bardzo zaangazowana w pomoc corce, co wyraza sie w dba-
tosci o jej potrzeby zdrowotne, kontakty z ludZmi oraz pozyskiwaniem dla
potrzeb corki coraz to nowszych programéw stymulujacych rozwoéj wielu
funkcji (w tym poznawczej i komunikacyjnej).

Laura jest tadng, szczupla, wysoka i zadbang dziewczyna, ktéra z racji
wiotkos$ci miesni grzbietowych lekko sie garbi, dlatego mama ciggle przypomi-
na cérce o korekcie postawy. Laura jest bardzo wrazliwa, czesto wydaje sie
nieobecna i wycofana. Na og6t jest cicha, spokojna i zréwnowazona, chociaz
czasami miewa momenty napadow leku i agresji. Najbardziej lubi przebywacé
w swoim $wiecie, w towarzystwie os0b sobie najbliZszych, ale niekiedy prze-
jawia che¢ nawigzywania kontaktu z innymi osobami (na przyktad z terapeuts,
wolontariuszem, ktoérego zaakceptowata od pierwszego spotkania i tak jest do
dzi$, chociaz mija juz 4. rok od chwili, gdy sie spotkali, oraz z logopeda). Od
jakiego$ czasu (od okoto 4 miesiecy) Laura poszukuje okazji do zabawy z in-
nymi osobami, zwtaszcza z dzie¢mi, ale szybko jg to meczy. Pomimo swej doros-
tosci chetnie bawi sie lalkami (przebiera je, nosi na rekach, wszedzie zabiera
je ze sobg). Innymi zabawkami, ktérych w domu ma bez liku, bawi sie tylko
czasem. Jej zabawy s3a zazwyczaj takie same, nie réznig sie istotnie od siebie
pomimo uptywu lat. Nowymi zabawkami lub przedmiotami, jakie s3 jej pod-
suwane przez matke lub dziadkéw, bawi sie niechetnie, ale kiedy zabawka sie
jej spodoba i zaakceptuje ja, bawi sie nig na swdj sposoéb tak dtugo, jak dtugo
jest nig zainteresowana.

Dziewczyna nie méwi ani tez samoistnie nie poszukuje i nie podejmuje ta-
kich prob. Sprawno$¢ narzadéw artykulacyjnych okre$lona na podstawie wy-
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nikoéw badan przeprowadzonych przy pomocy Karty badania motoryki artyku-
lacyjnej autorstwa Minczakiewicz (2006, s. 49) utrzymuje sie na poziomie
$rednim, a to oznacza, Ze narzady mowy, takie jak jezyk, podniebienie twarde
i miekkie oraz mies$nie pierscienia zwierajacego gardia, nie noszg znamion
patologii. Laura ma stabo rozwiniete umiejetno$ci komunikacyjne - wskazniki
poziomu rozwoju tych umiejetnosci siegaja ponizej 20% (zostaty one ustalone
na podstawie wynikéw badan przeprowadzonych przy pomocy Kwestionariu-
sza do badania rozwoju umiejetnosci komunikacyjnych i jezykowych u dzieci
z opOZnieniem lub brakiem rozwoju mowy; Minczakiewicz, 1997). Biorac pod
uwage wyniki obserwacji, Laura wydaje sie niezdolna do nawigzywania typo-
wych kontaktéw spotecznych, ale na podstawie jej zachowania mozna przy-
puszcza¢, ze darzy sympatia wybrane przez siebie osoby. Pomimo silnej wady
wzroku Laura (prawdopodobnie niewidzaca i niestyszaca) bezbtednie rozpo-
znaje swoja matke, ktérg wprost uwielbia. Jej kondycja fizyczna i koordynacja
psychomotoryczna, jako osoby dorostej, jest raczej staba. Dziewczyna szybko
sie meczy i zniecheca do wykonywania wyuczonych czynno$ci. WyraZnie unika
kontaktu twarza w twarz i na ogo6t pozostaje bierna w kontakcie z nowymi
osobami, ktére pojawiajg sie w jej otoczeniu (na przyktad podczas wizyty stu-
dentéw lub dziadkéw). Niechetnie wykonuje nawet najprostsze polecenia,
ktére jedynie czasem wspomaga gestami. Ekspresja twarzy jest niezwykle
uboga (na ogo6t brak ruchéw mie$ni mimicznych), rzadko tez pojawiajg sie
gesty o charakterze komunikacyjnym.

W domu Laura ma stosunkowo duzg kolekcje zabawek, ktore utrzymuje
w idealnym porzadku. Ciekawe jest to, Zze doktadnie wie, jakie ma zabawki i ile.
Wyraznie ztoSci sie i konsekwentnie dazy do odszukania, gdy cho¢ jedna z nich
gdzie$ sie zagubi. Z dokumentéw wynika, ze Laura cierpi na obnizong wrazli-
wos¢ sensoryczno-dotykowa. Z jednej strony wykazuje nadwrazliwo$¢ doty-
kowa (drazni jg na przyktad delikatne dotykanie pidrkiem lub ktebuszkiem
waty jej dtoni lub ramienia), a z drugiej nie reaguje na bardzo silne bodZce
sprawiajace jej bol [nie reaguje w chwili uderzenia sie ciezkim przedmiotem
(ubijakiem do miesa) lub uktucia kolcem badZ igla]. Jako malte dziecko byta
bardzo ruchliwa, nadpobudliwa, nie reagowata na zadne préby wyciszenia jej
i uspokojenia. W miare uptywu czasu i nabywanych doswiadczen stata sie spo-
kojniejsza, bardziej wstuchana w siebie. Od chwili podjecia terapii we wspo-
mnianym o$rodku leczniczo-terapeutycznym Laura zaczeta do$¢ intensywnie
rozwijac sie nie tylko fizycznie (zwtaszcza ruchowo), ale takze pod wzgledem
intelektualno-poznawczym. W niektorych sytuacjach jest zadziwiajaco doktad-
na, na przyktad przy uktadaniu sztuécéw czy zabawek. Niechetnie poddaje sie
zabiegom higienicznym (szybko, niedoktadnie i nieuwaznie myje sie, boi sie
wody, niechetnie zmienia bielizne), co prawdopodobnie wigze sie z diagnozo-
wang u niej nadwrazliwo$cig na dotyk.
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Z uwagi na stan rozwoju Laury i ewidentne potrzeby w tym zakresie inten-
cjonalnie opracowano dla niej program terapii, ktérej celem byta préba prze-
zwyciezenia nadwrazliwo$ci dotykowej i usprawniania funkcji komunikacyj-
nej. W toku prowadzonej wielozakresowej terapii zwracano uwage miedzy
innymi na réznicowanie bodZcow dotykowych, pozwalajgce na uczenie jej
adekwatnych reakcji na zmiany zimny - ciepty, a nawet na bdl, by w ten sposéb
(posrednio) lepiej zabezpieczy¢ ja przed obrazeniami ciata, na ktére stosun-
kowo czesto bywa narazana (sparzenie sie rozgrzanym zelazkiem czy czajni-
kiem, dotkliwe uderzenia lub skaleczenia).

Ponizej przedstawiam jeden z konspektow zajeé, jakie udato sie przepro-
wadzi¢ z Laurg - osobg bedaca dla mnie ciagle jeszcze zagadka.

Konspekt zajec

Temat: Przygotowanie do kapieli - wykorzystanie sygnatéw dzwiekona$la-
dowczych: ,chlap-chlap; chlapu-chlapu-chlap”.

Prowadzacy: osoba majaca dobry, bezposredni kontakt z 18-letnig dzi$ Laurg
(mama, logopeda lub znajomy terapeuta).

Miejsce zaje¢: dom rodzinny, tazienka.
Czas trwania zaje¢: 30 minut.
Potrzebne rzeczy:

« kostium kapielowy;

e wanna, prysznic, woda ciepta i zimna;

» mata - wktadka do wanny, zabezpieczajaca przed poslizgnieciem sie;

¢ siedzisko do wanny;

« klapki;

» dwie lekkie miski plastikowe;

e dwa reczniki (jeden szorstki, a drugi miekki i przyjemny w dotyku);

« kilka ptywajacych zabawek;

e lampka zapachowa;

« oliwka zapachowa do masazu dtoni i ciata;

« emulsja do ciata o zapachu zbliZonym do zapachu oliwki z lampki zapa-
chowej (w naszym przypadku byt to zapach zwigzany z wiosng - ulubio-
ny zapach Laury).
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Cele zajec:
Cel bezposredni:

e zainteresowanie Laury tazienka, ktéra do tej pory nie byla miejscem
przez nig akceptowanym, i zastosowanie sygnatéw o charakterze dzwie-
konasladowczym, adekwatnych do sytuacji ¢wiczen w wodzie.

Cele posrednie:

¢ rozpoznawanie pomieszczenia, jakim jest tazienka;

¢ rozpoznawanie przy pomocy dotyku wanny i baterii z prysznicem, kur-
kéw z zimng i ciepta woda oraz przedmiotéw, ktére znajdujg sie w ta-
zience;

¢ rozpoznawanie dotykiem i r6znicowanie zjawiska cieptej i zimnej wody;

¢ odkrecanie kurka na przemian z cieptg i zimng woda;

¢ badanie dynamiki strumienia wody ptynacej z kranu;

¢ poznanie zjawiska utrzymywania sie na powierzchni wody i ptywania za-
bawek;

e poznanie zjawiska powstatego w wyniku uderzania dtofimi o strumien
wody cieknacej z kranu i badanie skutkéw tego rodzaju ,zabawy”;

¢ uderzanie dtonnmi o tafle wody znajdujacej sie w misce.

Przebieg zajec¢:

1) Powitanie Laury przez podanie reki i wpisanie na jej dtoni tresci powi-
tania. Poinformowanie jej, gdzie odbeda sie zajecia i co bedziemy robi¢ podczas
ich przebiegu.

2) Wejscie i przygotowanie tazienki - zapalenie lampki zapachowej, by
dziewczyna poczuta, Ze zajecia juz sie rozpoczetly.

3) Pomoc w rozebraniu sie z ubrania wyj$ciowego i wtoZeniu stroju kapielo-
wego, by Laura bez obaw mogta wej$¢ do wanny i poczu¢ calg soba miejsce zajec.

4) Polecamy Laurze, by usiadta na przygotowanym w wannie siedzisku, by
tatwiej jej byto manipulowaé kurkami i strumieniem cieknacej (ptynacej)
z kranu wody. Odkrecamy kurek najpierw z zimng, a potem z ciepta woda. Po-
magamy utozy¢ jej dtonie tak, by doktadnie mogta ustawi¢ je pod strumieniem
wody (naprzemiennie cieptej i zimnej).

6) Zachecenie Laury, aby sama prébowata odkreca¢ kurek i wktada¢ dtonie
pod strumien wody. Terapeuta obserwuje jej reakcje, zamykajac kurek - woda
z kranu nie plynie, potem otwierajac go - woda ptynie wartkim strumieniem.

7) Terapeuta odkreca (naprzemiennie) ciepta i zimnag wode, zapoznajac
Laure z przebiegiem treningu: spuszczenie strumienia cieptej wody - zakrece-
nie kranu z wodg - spuszczenie strumienia z zimng wodg - zakrecenie kranu.
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8) Laura odkreca kran z zimng woda i nalewa jg do jednej miski, a potem
zamyka kran. P6zZniej odkreca kran z ciepta woda i nalewa wode do drugiej
misKi. Z kolei dtonmi miesza raz wode cieptg, a raz zimna. Terapeuta pisze na
jej dtoniach nazwy: ,ciepta woda” i ,zimna woda”.

9) Laura zanurza rece raz w misce z ciepta, a raz z zimng woda. Uderzajac
rekoma naprzemiennie o lustro wody, doznaje tego skutkéw - woda rozbryz-
guje sie wokoto. Krople wody padaja na twarz dziewczyny, moczac jednoczes-
nie wtosy i kostium, w ktéry jest ubrana. Laura, chlapigc sie w wodzie, doznaje
efektu chlapania - stad w tych okoliczno$ciach po wielu nieudanych prébach
pojawia sie wreszcie sygnat: ,,chlapu-chlapu, chlap-chlap!”.

10) Terapeuta na rece Laury wpisuje polecenie: ,W1t6z rece do wody ciep-
tej”, a potem ,W16z rece do wody zimnej”. PéZniej zapisuje pytanie: ,Jaka jest
woda?”, ,Co sie dzieje z wodg, gdy uderzasz w nig rekoma?”, ,Co moze robi¢
woda, kiedy mocno w nig uderzamy?”.

11) Po kilku takich ¢éwiczeniach Laura wychodzi z wanny, wyciera ciato
recznikiem, ubiera sie, smaruje dtonie i ciato oliwka zapachowg, aby utrwali¢
zapach zwigzany z miejscem zajec.

12) Laura samodzielnie lub z pomocg gasi lampke zapachowa (moZemy to
zrobi¢ razem lub wyegzekwowac¢ od Laury jej zgaszenie).

13) Pozegnanie terapeuty (logopedy) z dziewczyna.

Uwaga:

Terapia ma wyglada¢ jak przyjemna, niczym niezaktécona zabawa. Podczas
jej przebiegu moze okaza¢ sie, Zze trzeba poméc Laurze w realizacji bardzo
trudnych i meczacych éwiczen (stad caty czas trzeba zwraca¢ uwage na reakcje
dziewczyny, na to, czy rozumie polecenia zapisywane na rece oraz na efekty
terapii). Przy okazji zapoznajemy Laure z nazwami poznawanych przedmio-
tow i utrwalamy je w réznych sytuacjach: zimna woda, ciepta woda, tu, tam,
cieplty strumien wody, zimny strumien wody, woda ptynie (cieknie z kranu),
woda nie ptynie (nie cieknie z kranu), brak wody.

Wybrane metody pracy preferowane przez Laure

Metoda integracji sensorycznej (SI) jako jedna z metod
rehabilitacji os6b dotknietych zespolem Gregga
i wspoltowarzyszacymi mu objawami zaburzen

Termin integracja sensoryczna okres$la prawidlowa organizacje wrazen
sensorycznych (bodZcow) naptywajacych do mézgu cztowieka poprzez recep-
tory, takie jak: receptor wzroku, stuchu, czucia dotykowego, wechu czy smaku.
Oznacza to, Ze mdzg, otrzymujac informacje pochodzace ze Swiata zewnetrz-
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nego za poSrednictwem wspomnianych receptoréw, dokonuje ich rozpoznania,
segregowania, identyfikacji i interpretacji, a takze integruje powstate w nim
nowe wrazenia z wcze$niej nabytymi doSwiadczeniami. Na tej podstawie moézg
tworzy odpowiednig do sytuacji reakcje, nazywang reakcjg adaptacyjng (por.
Maas, 1998). Tego typu informacje, czyli odpowiedZ, wysyta na zewnatrz, a ta
moze przybiera¢ posta¢ odpowiedzi motorycznej (méwimy wéwczas o jej po-
staci ruchowej - na przyktad gestowo-mimicznej) lub myslowej (intelektual-
nej). Podstawa treningu i punktem zainteresowan w metodzie integracji sen-
sorycznej (czesto oznaczanej skrétem SI) sg gtéwne zmysty cztowieka pozosta-
jace w ciggtych relacjach z soba. Zjawisko integracji czynnosci zmystowych nie
jest niczym nowym ani nadzwyczajnym. W tym miejscu trzeba podkreslié, Ze
metoda skupiajgca sie na integracji sensorycznej moze by¢ niezwykle efektyw-
na w pracy z dzieé¢mi (jak réwniez mtodzieza, a nawet osobami dorostymi),
spetniajgc zar6wno funkcje metody terapeutycznej, jak i profilaktycznej. Tera-
pia sensoryczna odwotuje sie do wczesnych etapdw rozwoju neurofizjologicz-
nego dziecka, a wiec do okresu, gdy zaczynajg sie dopiero rozwija¢ podstawo-
we funkcje poszczegélnych zmystéow (por. Ayers, 1974; Minczakiewicz, 2001).
Prawidtowy rozwoj funkcji owych zmystéw (zaréwno ich narzadéw: ucha, oka,
nosa, jak i odpowiednich o$rodkéw percepcyjnych zlokalizowanych w mézgu)
stanowi niezbedny warunek prawidtowego rozwoju dziecka (dla jego dobrego
samopoczucia, odpowiedniego zachowania czy uczenia sie wielu funkcji, na
przyktad widzenia, styszenia, czucia, réznicowania smakéw czy zapachdéw).
Skomplikowane procesy percepcyjne i ich konsekwencje (styszenie, widzenie,
mowienie, a takze malowanie czy formowanie dowolnych ksztattéow i figur
z tworzyw plastycznych) zalezne sg od procesdw integracji zmystowych. Kiedy
wszystko przebiega prawidtowo i odbioér wrazen zmystowych nie jest zabu-
rzony, takze rozwo6j motoryczny, emocjonalny czy poznawczy dziecka (danej
osoby) przebiegajg bez zakldcen. Jezeli pojawiajg sie jakiekolwiek trudnosci,
nalezy traktowac je jak wyrazny sygnat ostrzegawczy, ktérego nie wolno lek-
cewazyc.

Przebieg procesu integracji zmystéw decyduje o jakoSci wykonywanych
przez dziecko (dang osobe) ruchéw, rozwoju $wiadomosci wtasnego ciata, jak
i o jakoSci obrazu postrzeganego Swiata. Zasadniczym celem terapii z uzyciem
omawianej metody jest prowokowanie, wzbogacanie i wzmacnianie funkcji
oraz zdolnos$ci mézgu do dostrzegania bodZcéw ptynacych z otoczenia, do od-
czytywania i zapamietywania ich oraz opartego na tej podstawie Swiadomego
dziatania. Charakterystyczne dla omawianej metody jest to, Ze terapeuta nie
jest skoncentrowany na efekcie terapii, lecz na jej przebiegu - nie ,walczy”
z objawami dostrzeganych u dziecka (osoby) trudnosci, ale z ich przyczynami.
Jego dziatania, oparte na wynikach szczegdétowej diagnozy, obejmujg przede
wszystkim:
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¢ odpowiednie przygotowanie srodowiska zewnetrznego;

» dostosowanie do potrzeb dziecka (osoby) sposobéw stymulacji zmystow;

« stymulacje polisensoryczng;

* motywowanie dziecka (osoby) do podjecia wysitku na rzecz rozwoju.

Terapia prowadzona metodg integracji sensorycznej jest niekiedy okresla-
na jako naukowa zabawa, bowiem przez przyjemng i interesujaca dla dziecka
(osoby) zabawe (hustanie na hustawce, turlanie go w kocu lub beczce, kotysa-
nie w kotysce, wozenie na deskorolce dostosowanej do potrzeb, hustanie
w hamaku) dokonuje sie integracja bodZcéw zmystowych. Terapia ta nie jest
uczeniem konkretnych czynno$ci czy umiejetnosci (na przykilad mycia sie,
jazdy na rolkach czy jazdy na rowerze, malowania czy formowania czego$
z masy plastycznej), lecz usprawnianiem funkcji systeméw sensorycznych
i proceséw uktadu nerwowego, ktére stanowig podstawe ich rozwoju.

Terapia babelkowa

Podstawowym tworzywem niezbednym do prowadzenia tego rodzaju te-
rapii jest folia bgbelkowa (dostepna jako material odpadowy, stosowany
w transporcie, stuzacy do zabezpieczania delikatnych, tatwo ttukacych sie
przedmiotéw), ktéra daje mozliwo$¢ wspierania rozwoju dziecka niepetno-
sprawnego i nie tylko. Folia doskonale sprawdza sie w pracy z dzieckiem
(z osobami) z zaburzeniami emocjonalnymi (lek, agresja, awersja do dotykania
niektérych przedmiotéw), z dzie¢mi z zespotem Downa, z zaburzeniami ze
spektrum autyzmu i podobnymi, jak rowniez w pracy z osobami dotknietymi
zespotem Gregga, ktore z racji specyfiki zaburzenia - przede wszystkim ogra-
niczonych kontaktéw z otoczeniem fizycznym i spotecznym - wykazuja spore
braki w zakresie poznania go.

Tego typu terapie mozna wykorzysta¢ do stymulowania rozwoju dziecka
niepelnosprawnego w réznych sferach. Zaleta folii jest jej charakterystyczny
szelest i niegrozna eksplozja powstajaca w wyniku pekania babelkéw inten-
cjonalnie atakowanych palcami lub dtonig (w wyniku nadmiernego ucisku lub
uderzenia dtonig kuleczki, wypetnione powietrzem badz jakims przedmiotem,
wyraznie eksploduja). Powstajacy w ten sposob efekt akustyczny znakomicie
stymuluje zmyst stuchu u dzieci z objawami fizycznej lub intelektualnej nie-
petnosprawnosci (na przyktad niewidzace lub stabowidzace, z zespotem Dow-
na, autyzmem, nadwrazliwo$cig stuchowg i podobnymi). Przy uzyciu folii bg-
belkowej mozna przeprowadzaé¢ rézne eksperymenty i ¢wiczenia. Na folii
mozna stawac, siedzie¢, kawatkami folii mozna pociera¢ o siebie lub o blat
stotu czy oparcie krzesta. Mozna wykorzystywac¢ mate kawatki do ,opukiwa-
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nia” okolic uszu, nosa lub policzkéw dziecka. Mozna wykorzysta¢ ja do zabaw
slokacyjno-transportowych” - wozenia sie dzieci na kawatkach folii jak na
podktadkach do siedzenia, do zawijania sie w folie i kotysania lub turlania.
Folie te mozna wykorzysta¢ do stymulowania zmystu dotyku w przypadku
dzieci z nadwrazliwo$cia tego zmystu, gdyz babelki wywotuja uczucie ciepta
i dajg wrazenie miekko$ci materiatu. Mozna nig takze masowac ciato, a nawet
wargi i jezyk, gdyz w momencie przegryzania babelki strzelajg, wywotujac
zamieszanie i uczucie rado$ci. Dzieci na og6t niechetnie rozstaja sie z tym ma-
teriatem - dotykajg nim warg, badajg apreture folii, szukajgc innych, zupeknie
nowych, nieznanych im jeszcze wtasciwosci.

Z folii mozna korzystac na wiele r6znych sposob6w, na przyktad:

e gra¢ na niej jak na piszczatce, odczuwajac wibracje warg - w ramach tre-
ningu i doskonalenia funkcji aparatu artykulacyjnego;

e dmuchajgc na napieta powierzchnie folii przytoZonej bezposrednio do
ust, mozna wygrywac rézne melodie;

e zdmuchiwa¢ jej mate kawateczki z powierzchni dloni; ¢wiczenie to nie
jest takie proste, jakby sie mogto wydawaé, poniewaz folia elektryzuje sie
i przykleja do dtoni;

e trzymajac ja w goérze, wysoko nad gtowa - opuszcza¢, a dmuchajgc na nig
od spodu, powodowac jej utrzymywanie sie w powietrzu lub jej wolniejsze
spadanie;

e uzy¢ jej do ¢wiczen ruchowych (potrzebny jest wéwczas do$¢ duzy kawa-
tek folii, by rozciagnac¢ ja na catej wolnej sali - okoto 6-8 metréw) - chodzi¢ po
niej wolno lub szybko, spacerowac¢ na pietach lub palcach, a nawet brzegach
stopy;

« zastosowac jg do rozwijania i doskonalenia sprawnos$ci manualnej (uczu-
lania i wzmacniania koncéw palcéw);

e zbiera¢ foliowe poduszeczki palcami i uktada¢ je w rzadku, w wyniku
czego (ze wzgledu na czytelne segmenty) powstaje ,gasienica”;

« rolowac folie na blacie stotu lub podtodze;

« gnie$¢ folie - moéwiace dzieci zabawe te nazwaly ,,zabawa w pluskwiaki”;

» wywotywac i roznicowacé stuchowo rézne zjawiska akustyczne - na przy-
ktad delikatne szeleszczenie kawatkami folii, powodowanie eksplozji;

« naciska¢ palcami babelki i wyciska¢ z nich powietrze;

« klepa¢ powierzchnie folii otwarta dtonia i bada¢ tego skutki;

e uderza¢ w kawatki folii zaci$nieta piescig, co pozwala wzmacnia¢ kiscie
dtoni i palcéw;

« zgniatac folie i formowac z niej kulki nadajace sie do podrzucania w gére
i fapania w locie;



210 ELZBIETA MARIA MINCZAKIEWICZ

¢ obserwowac i poréwnywac zachowania (zjawiska kabalistyczne) roznej
wielko$ci  kulek i réznej wielkosci kawatkow folii zrzucanych na podtoge
z wysokosci stotu czy krzesta;

 rozrywac badz rozciggac folie (folia stawia op6r, co powoduje wzmacnia-
nie mies$ni dtoni i palcéw dziecka).

W zajeciach korekcyjnych folie mozna zastosowa¢ do ¢wiczen wzmacniaja-
cych stopy (zwtaszcza przy ptaskostopiu). Oto kilka takich propozycji:

« zgniatanie folii palcami stop;

e tupanie bosymi stopami po powierzchni folii;

« zgniatanie folii pietami lub catymi podeszwami st6p;

¢ chodzenie na palcach po ,dywanikach”, czyli duzych powierzchniach folii;

e szuranie bosymi stopami po powierzchni folii (,wycieramy obuwie” lub
»$lizgamy sie” - jedna stopa do przodu, druga dostawiamy, to samo w tyt);

¢ rolowanie folii bosymi stopami lub palcami stop - w leZeniu na plecach;

¢ podnoszenie obunéz kulek uformowanych z folii i rzucanie ich w goére lub
przed siebie - w leZeniu na macie foliowe;j.

Stopien trudno$ci tego rodzaju ¢wiczen nalezy dobra¢ do potrzeb i mozli-
wosci dzieci (zalezy on takze od pozycji wyjSciowej). Najtatwiejsze wydaja sie
¢wiczenia w pozycji siedzacej - w siadzie na krze$le, trudniejsze - w siadzie na
taweczce, natomiast najtrudniejsze - w siadzie z nogami ugietymi w kolanach
i stopami opartymi na podtozu (na podtodze). W trakcie wykonywania ¢wiczen
nalezy zwrdéci¢ uwage, by dzieci majace stopy konsko-szpotawe czeSciej niz
inne spacerowaty po chodniczkach foliowych, podnosity stopami kawatki ba-
belkowej folii i ktadty je z powrotem na podiozu.

Folie mozna takze stosowac do zaje¢ plastycznych - wykorzystujac wypu-
ktosci babelkéw, mozna z niej formowac efektowne, mniejsze lub wieksze bry-
ty przestrzenne, na ktérych mozna malowa¢ nie tylko farbami, ale rowniez
produktami spozywczymi, na przyktad kisielem, musztarda, budyniem, rézne-
go ksztattu esy-floresy. Oczywiscie prace te nie beda trwate, gdyz folia nie
przyjmuje wymienionych produktéw (taka ,farba” sptywa po folii, tworzac
rozlewiska i katuze). Dzieciom to jednak nie przeszkadza. Interesuje je sam
moment tworzenia budowli i jej ozdabiania. Dzieki tym zajeciom wyrabiaja
sobie plynno$¢ ruchéw, stymulujg funkcje wzrokowo-ruchowe, doskonalg
sprawno$¢ manualng, a przede wszystkim odnajduja w nich wiele radosci
i swobody dziatania.

Dzieciom chcacym sie bawi¢ mozna zaproponowac jeszcze kilka innych za-
baw, w ktorych z pewnoscig odnajda wiele przyjemnosci, na przyktad:

e deszcz - ulewa: przy opowiesci o spokojnym letnim deszczu dzieci, sie-
dzac na folii, klepia w nig lekko czubkami palcéw dtoni, natomiast opowiadanie
o letniej ulewie jest dla dziecka sygnatem do zmiany pozycji ciala - wstania
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i tupania w folie bosymi stopami, co powoduje jej gto$niejszy szelest, dajacy
efekt akustyczny prawdziwej ulewy;

e spacer po jesiennym lesie lub parku: dzieci, stuchajac opowiadania opieku-
na, logopedy czy innego terapeuty, spaceruja po folii, szurajac po niej bosymi
stopami, na umdéwiony sygnat schylajg sie i zbierajg porozrzucane tam auten-
tyczne, wcze$niej przyniesione z parku jesienne liscie i uktadajg je w bukiety;

e muszle na dnie morza: jedna grupy dzieci siedzi lub lezy na podtodze,
przyjmujgc rozmaite pozy, druga grupa to ci, ktérzy potrafig modelowaé¢ wspa-
niate muszle. Kazde dziecko z tej grupy wybiera sobie i nakrywa folig jedno
z dzieci lezacych na podiodze i modeluje z niego swojg piekng muszle. Wymo-
delowane muszle - w zalezno$ci od pogody - tancza: wiatr podnosi je do géry
(dzieci wstajq), muszla opuszcza sie w gtebiny (dzieci ktadg sie na podtodze).
Zabawie moze towarzyszy¢ delikatny akompaniament muzyczny lub komen-
tarz stowny prowadzacego terapie;

» t6dki kotyszace sie na wzburzonym morzu: cze$¢ dzieci siedzi na folii
i nasladuje ruch kotyszacej sie t6dki, druga czes¢, trzymajac za brzegi babel-
kowa folie, porusza nig: mocno - burza, lekko - morze wycisza sie i stopniowo
uspokaja.

Aby uzyska¢ lepszy efekt i urozmaici¢ zajecia z dzieé¢mi, do kazdej z zabaw
mozna wykorzysta¢ akompaniament muzyczny (na przyktad pianino) akcentu-
jacy interesujace zjawiska przyrodnicze. Na tym przyktadzie widaé, Ze folie
babelkowa z powodzeniem mozna wyKkorzystywa¢ do zaje¢ muzyczno-
-rytmicznych, jak tez szerzej rozumianej muzykoterapii.

Metoda Kopciuszka

Metoda Kopciuszka to préba usprawniania kisci dioni i palcow w potacze-
niu z treningiem percepcji wzrokowej i koncentracji uwagi - przeznaczona dla
dzieci z rozlicznymi deficytami rozwoju (dzieci niewidzgce lub stabowidzace,
niestyszace lub stabostyszace z dodatkowymi zaburzeniami rozwoju, z zespo-
tem Gregga, z zespotem Downa, z zaburzeniami ze spektrum autyzmu, z zespo-
tem Angelmana i innymi zaburzeniami rozwoju, z zaburzeniami w zakresie tak
zwanej matej motoryki: brakiem ptynnosci ruchu, stabo uzewnetrznianym
odruchem chwytnym, mato sprawnymi palcami oraz trudno$ciami z koncen-
tracjg). Metoda ta pozwala na podniesienie stopnia sprawnosci dtoni dziecka,
zwlaszcza palcéw, poprzez wybieranie i segregowanie drobnych kuleczek
(drazy) lub modelowanie kuleczek z kolorowej bibuty marszczonej (tak zwanej
krepiny) i wyklejanie nimi (to jest wypelnianie nimi konturéw dowolnych
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przedmiotéw). Im wieksze trudnosci ma dziecko w zakresie czynno$ci manu-
alnych, tym tatwiejsze powinny by¢ dla niego zadania. Podczas wybierania
i segregowania przedmiotéw, jak réwniez modelowania kulek (o réznej faktu-
rze tworzywa) i przyklejania ich na papierowej podktadce, nalezy zwracaé
uwage na ptynnosc¢ i precyzje ruchéw oraz doskonalenie koordynacji wzroko-
wo-ruchowe;j.

Istota metody jest rozwijanie sprawnosci palcéw dtoni, a $cislej, uspraw-
nianie drobnych mie$ni koficow palcéw za pomoca czynnos$ci polegajacych na
wybieraniu drobnych kuleczek (drazy) i segregowaniu ich wedtug okreslonego
kryterium (koloru, stopnia gtadko$ci badz szorstkosci powierzchni lub wielko-
$ci kulek). Drobne przedmioty, z jakich korzystamy podczas treningu, moga
rézni¢ sie kolorem lub fakturg (w zalezno$ci od potrzeb bawigcych sie dzieci,
determinowanych ich stanem i stopniem rozwoju). Do zaje¢ potrzebne s3: po-
jemnik z réznokolorowymi kulkami lub drazami, 2 miseczki, kulki lub draze
(na przyktad biate, mleczne w kolorze biatym, draze czekoladowe w kolorze
brazowym), woda w misce do mycia ragk oraz Sciereczka. Dziecko siada przy
stole, przed nim stoi pojemnik z kulkami, drazami mlecznymi i czekoladowymi
oraz dwie miseczki. Dziecko ma posegregowac cukierki wedtug koloru - do
jednej miseczki wrzuca draze biate, a do drugiej brazowe. Przydzielajac dziec-
ku tego rodzaju prace, obiecujemy, Ze po wykonaniu tej czynno$ci w nagrode
bedzie mogto poczestowac sie cukierkami. Przez caty czas trzeba jednak dziec-
ku przypomina¢, jakie czynno$ci ma wykona¢. Gtosno powtarzaé, czasem na-
wet wskaza¢ palcem i powt6rzy¢ instrukcje (nawet kilka razy) - ,WezZ brazowg
kulke (cukierek) i wrzu¢ do tej miseczki, teraz weZ biatg kulke i wrzu¢ jg do
drugiej miseczki”. Za kazda poprawnie wykonang czynno$¢ trzeba je pochwa-
li¢, by tym sposobem motywowac je do dalszej pracy. Dzieci z zespotem Gregga
(a takze z innymi wadami i zaburzeniami rozwoju - na przyktad z zespotem
Angelmana, zespotem Downa, mdézgowym porazeniem) szybko sie mecza
i zniechecajg. Dlatego trzeba przy nich by¢ i racjonalnie je aktywizowaé po-
przez rézne wzmocnienia.

Aby podjac¢ prébe stymulacji funkcji dtoni i palcow u dzieci, a czasem takze
0s6b dorostych (czy to obcigzonych zespotem Downa, Angelmana, Gregga, czy
innymi zaburzeniami), wymagajacych intencjonalnie prowadzonych zaje¢ re-
habilitacyjnych, trzeba wpierw doktadnie je poznaé: ich stan, potrzeby oraz
mozliwos$ci. Nastepnie nalezy sporzadzi¢ pewien plan postepowania, przygo-
towa¢ odpowiednie materiaty, jasno formutujac cele zaje¢. Przed przystapie-
niem do zajec¢ z dzieckiem (dana osoba) konieczne jest sporzadzenie konspek-
tu, ktory bedzie podstawa wspoélnej pracy.
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Metoda terapii przez kontrole poznawcza
(Cognitive Control Therapy — CCT) Sebastiano Santostefano

Istota metody jest systematyczne ksztattowanie uwagi dowolnej dziecka
przy bezwzglednym przestrzeganiu zasady indywidualizacji i stopniowania
trudnosci. Sebastiano Santostefano - autor metody - wychodzi z zatozZenia, Ze
wiekszo$¢ zaburzen w zachowaniu dzieci, zwtaszcza z réznych powoddéw nie-
pelosprawnych, powstaje na skutek traumatycznych przezy¢ badz deprywacji
potrzeb psychicznych i spotecznych w pierwszych miesigcach lub latach Zycia,
a wiec w okresie, kiedy ksztattujaca sie u nich mowa oralna (dZwiekowa) nie
pehita jeszcze w ich zyciu psychicznym funkcji regulacyjnej, a wiec nie stero-
wata ich zachowaniem (Santostefano, 1985). Zatem terapia dzieci z zaburze-
niami w zachowaniu (do tej grupy mozna zaliczy¢ nadaktywne, szukajace dla
siebie miejsca w zyciu, samostymulujace sie, lecz pozbawione nalezytej uwagi
i troski rodzicielskiej, dzieci z zespotem Downa, z zespotem Gregga, z zaburze-
niami ze spektrum autyzmu), w mys$l zatoZen autora, winna przebiega¢ przede
wszystkim w ptaszczyZnie oddzialywan niewerbalnych (gtéwnie w konwencji
zabaw dialogowych opartych na komunikacji niejezykowej).

Kontrole poznawcze - jak autor metody nazywa mechanizm autokontroli
cztowieka - petnig funkcje psychologicznego narzedzia kontrolujgcego wtasne
zachowania oraz wlasne przezycia. Autor metody wyrdznit 5 takich narzedzi
kontroli poznawczej:

1) umiejetnos¢ kierowania uwagi przez dziecko na siebie i ruchy wtasnego
ciata, ich jako$¢ oraz tempo (bodyego-tempo regulation);

2) umiejetno$¢ skupienia uwagi przez dziecko na wskazanym przez tera-
peute bodZcu (focal attention);

3) umiejetno$¢ wyrodzniania przez dziecko w polu obserwacyjnym wybra-
nych przedmiotéw lub dowolnych elementéw i nazwanie ich (field articula-
tion);

4) umiejetno$¢ zapamietywania przez dziecko obrazu lub przekazanej mu
informacji o przedmiotach lub zjawiskach (leveling-sharpening);

5) umiejetno$¢ grupowania przedmiotéw wedtug przyjetego klucza, na
przyktad wedtug kryterium wielkoSci, ksztattu, apretury czy koloru i tym po-
dobnych (equivalence range) (Santostefano, 1985).

Programy ¢wiczen dobrane do kazdego z tych 5 mechanizméw kontroli
poznawczych obejmujg 8 stopni trudnos$ci, ktére autor nazywa skokami.
W kazdym z programoéw, sktadajacych sie ze starannie dobranych i usystema-
tyzowanych ¢wiczen, wyraZznie wzrasta:

« stopien logicznej ztoZonoSci zadan;

« stopien emocjonalnego obcigzenia i zaangazowania dziecka;

« udziat fantazji i pomystowosci dziecka.
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Zasady metodyczne, jakich powinno sie przestrzegaé, stosujac te metode,
mozna uja¢ w nastepujace punkty:

1) w pracy z dzieckiem nalezy przechodzi¢ od terapii dyrektywnej do tera-
pii niedyrektywnej, a okazji do tego dostarcza zabawa;

2) terapeuta dostosowuje zadania do poziomu i mozliwosci dziecka, jego
tempa uczenia sie i poziomu jego spontanicznej, samorzutnej aktywnosci;

3) w terapii musi pojawic sie okazja do naprzemiennego przejmowania rél
miedzy dzieckiem i jego dorostym partnerem (raz terapeuta stawia dziecku
zadanie do wykonania, a raz dziecko stawia zadanie terapeucie). W dziataniu
tym oczywiScie dziecko zawsze osigga sukces i zawsze jest lepsze pod wzgle-
dem wykonania zadania niz jego dorosty partner;

4) podczas zaje¢ winno nastepowac roztadowywanie i wygaszanie wszel-
kiego rodzaju zbednych napie¢, impulséw, destruktywnych i niepozadanych
spotecznie zachowan, a w to miejsce trzeba wprowadza¢ takie zachowania
i umiejetnosci, ktére maja pozytywne konotacje, dajace dziecku poczucie bez-
pieczenstwa, sprawstwa i pewnoSci siebie - na przyktad u dzieci nadpobudli-
wych, nadreaktywnych ich naped ruchowy i energie mozna wykorzysta¢
w zabawach ruchowych, wymagajacych przemieszczania sie i wykonywania
wielu réznych czynno$ci pozwalajacych na spozytkowanie nadmiaru energii.
Z kolei u dzieci wydajacych przerazliwe krzyki (najczeSciej sg to wrzaski za-
gtuszajace lek) ich energie i site gtosu mozna wykorzysta¢ do przesytania na-
gradzajacych aktywnos$¢ innego dziecka (innych dzieci) ,rakiet”, okrzykow
zwyciestwa, wiwatdéw i tym podobnych, podkreslajac przy tym szczeg6lne
zdolnoSci i talent ich autoréw (por. Minczakiewicz, 1991);

5) systematyczne zachecanie dziecka do wykorzystywania jego wyobraZni
i fantazji - okazji moze dostarczy¢ technika malowania 10 palcami, rozliczne
zabawy tematyczne, zabawy w teatr, w tym teatr ,z tyzki”, drama i tym podob-
ne (por. Minczakiewicz, 1991; 2001; 2006);

6) dziecko, poczawszy od pierwszego kontaktu z terapeuts, traktowane
jest jako aktywny, znaczacy i Swiadomy tego faktu partner;

7) wszelkie trudnosci pojawiajace sie podczas prowadzonych zaje¢ nalezy
z dzieckiem bezposrednio omawiac i analizowaé, szukajgc wraz z nim ich przy-
czyn, wywotujacych nieche¢ do podejmowania jakichkolwiek dziatan, a nawet
objawy jawnej lub ukrytej agresji. Jesli dziecko ma problemy z rozumieniem
czego$, staramy sie znaleZ¢ taki sposob przekazu, aby jednak zrozumiato, o co
chodzi. Wykorzysta¢ tu mozna rézne przyktady zachowan innych dzieci, bohate-
réw bajek, filméw animowanych, historyjki obrazkowe, zabawy ruchowe, zabawy
ze Spiewem, zabawy udramatyzowane, pantomimy, malowanie palcami, mozna
préobowac¢ wigcza¢ dziecko do kota (w ktérym jest znaczacym animatorem
i sprawcg, od ktérego zalezy zabawa innych dzieci), zainicjowa¢ aktywno$¢ i inter-
akcje z innymi, atrakcyjnymi dla dziecka osobami.
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Programy terapii przez kontrole poznawczg (CCT) maja charakter indywi-
dualny. Powinny by¢ wiec bardzo doktadnie przemys$lane, doskonale przygo-
towane i dostosowane do potrzeb dziecka i warunkéw, w jakich przyszto mu
zy¢ i rozwija¢ sie pomimo wielu trudnosci, ktére czesto wystepuja na drodze
jego rozwoju.
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KRYSTYNA BLACHNIO

Wskazania do terapii logopedycznej
dzieci z rzadkimi zespolami
genetycznymi

Problem potrzeby terapii logopedycznej u dzieci z rzadkimi zaburzeniami
genetycznymi i rozwoju wynika bezposrednio z syndromowego ujecia uszko-
dzen mowy, co jest cechg nowoczesnego podejscia w logopedii holistyczne;j.
Nawigzuje wiec do jednosci struktury psychosomatycznej cztowieka oraz jego
naturalnych zwigzkéw z otoczeniem spotecznym, przyrodniczym i kulturo-
wym (Btachnio, 2001/2003). Okre$lenie ,kompleksowo$¢” oznacza wiele
zréznicowanych, pod wzgledem istoty i pochodzenia, potrzeb psychofizycz-
nych dzieci i ich realizacje terapeutyczne. Zaburzenie mowy jest wiec rozpa-
trywane w konwencji zespotu objawdéw jezykowych z natury swej wspoétistnie-
jacych z innymi objawami, na przyktad: psychologicznymi, neurologicznymi,
laryngologiczno-foniatrycznymi, audiologicznymi, ortodontycznymi i tak dale;j.
Dopiero takie syndromowe ujecie, uwzgledniajace tez czynniki $srodowiskowe,
moze stanowi¢ prawidtowy obraz tej r6znorodnosci.

Potrzeby przyswajania jezyka ojczystego

Przejrzyste nakreslenie zarysu potrzeb jezykowych dzieci i mtodziezy z za-
burzeniami rozwoju wymaga przypomnienia, Ze mowa jest aktem w procesie
jezykowego porozumiewania sie, ktérego istota jest nadawanie dzwiekowe
i odbiér stuchowy informacji. Narzedziem uzywanym w akcie mowy, jako
w ogniwie komunikacji miedzyludzkiej, jest jezyk. Stanowi on zbiér réznych
symboli oraz uktad zasad gramatycznych regulujgcych ich uzycie. Struktura
jezyka przedstawia sie nastepujaco:
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Rys. 1. Struktura jezyka
Zrédto: Btachnio, 2001/2003.

Na kazdym z tych pozioméw, w przypadkach zaburzen mowy, obserwuje
sie rézne nieprawidtowosci, i to nie tylko u dzieci z zaburzeniami rozwojowy-
mi, cho¢ ich sprawnos$¢ jezykowa wykazuje najwiecej odstepstw od normy.
Zatem stwierdzone deficyty obejmuja: nieprawidtowosci artykulacyjne, into-
nacji, tempa i rytmu wypowiedzi, akcentu (towarzyszy temu czesto zaburzenie
oddychania dynamicznego, to znaczy podczas méwienia, a takze roézne nie-
prawidtowosci emisji gtosu). Do deficytéw nalezy tez zaliczy¢ obserwowane
morfologiczne trudno$ci w odmianie wyrazéw i ich budowaniu (aspekty flek-
syjno-stowotworcze). Wyrazne deficyty wykazuja obszary stownictwa zaréw-
no czynnego, jak i biernego. Réwniez najwyzszy poziom uzycia jezyka (por.
powyzszy schemat) przez dzieci i mtodziez z zaburzeniami rozwoju nie jest
realizowany prawidlowo. W ich wypowiedziach jest bardzo duzo odstepstw
sktadniowych, a cze$¢ z nich w ogdle nie osigga sprawnosci w uzyciu jakich-
kolwiek zdan, nawet pojedynczych prostych (zbudowanych z podmiotu i orze-
czenia) (por. Parol, 1997; Golubovi¢, Jovanovié-Simié¢, 2002).

Takze powazne trudno$ci mozna zaobserwowac w tej grupie dzieci i mto-
dziezy z punktu widzenia mézgowych mechanizméw mowy. Powszechnie wiec
przyjmuje sie, ze deficyty mogg u nich dotyczy¢ (w réznym nasileniu indywidu-
alnym): stuchu fonematycznego, stuchowej pamieci stownej, proceséw aferenta-
cji i eferentacji, czyli odpowiednio: czucia utozenia i ruchu narzadéw artykula-
cyjnych - co ma bezposredni wptyw na jako$¢ wymowy glosek (aferentacja)
oraz zdolno$ci wypowiadania tych gtosek w pozadanej kolejnosci w stowie (efe-
rentacja). Nieprawidtowos$ci dotycza réwniez innych elementéw moézgowych
mechanizméw mowy, takich jak: synteza symultaniczna, a wiec zdolnos$¢ czto-
wieka do jednoczesnego odbioru zwigzkéw logiczno-gramatycznych zawar-
tych w kazdej wypowiedzi stownej oraz programowanie tych wypowiedzi, to
znaczy tworzenie dtuzszych wypowiedzi stownych o typie opowiadania, opisu,
sprawozdania.
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Przyczyny tych nieprawidtowos$ci nalezy okresli¢ jako endo- i egzogenne,
osrodkowe i obwodowe. Wymagaja one wspdélnych, kompleksowych ustalen
w toku podejmowanych konsultacji wielospecjalistycznych. Ich szczegotowe
aspekty omowione sg w podrecznikach logopedii, a dotycza na przyktad nie-
dojrzatosci lub mikrouszkodzen osrodkowego uktadu nerwowego, nieprawi-
dtowosci zebowo-twarzowo-szczekowych, laryngologiczno-foniatrycznych,
negatywnych wplywéw Srodowiskowych i tak dale;.

Metodyczne podej$cie w terapii logopedycznej, niezbednej w stanach wy-
mienionych deficytéw, zalezy od wielu czynnikéw. W kazdym przypadku jed-
nak powinno ono uwzglednia¢ prawidtowo zdiagnozowana jednostke zabu-
rzen mowy. Wéréd dzieci i mtodziezy z zespotami genetycznymi beda wyste-
powa¢ miedzy innymi: oligofazja, alalia, proste opdZnienie rozwoju mowy,
dyslalia, jakanie, afazja, jezykowe zaburzenia autystyczne, mutyzm, dysfonia.
W wielu przypadkach wspoétistniejg one z ré6znymi zaburzeniami rozwojowy-
mi. Przypomnijmy, Ze nieprawidtowosci rozwojowe przejawiajg sie w takich
dysfunkcjach, jak: niedojrzatos¢ wielouktadowa zwigzana z wcze$niactwem,
uszkodzenie OUN, rézne zaburzenia, ktérych podtozem sg wady genetyczne
i metaboliczne, op6Zniony rozwoj psychoruchowy, mézgowe porazenie dzie-
ciece, zesp6t Downa, rézne zaburzenia po przewlektych chorobach o podtozu
bakteryjnym, wirusowym i innych (stany po zapaleniu opon mézgowo-rdze-
niowych, zapaleniu mézgu), wady wrodzone.

Aspekty metodyczne terapii logopedycznej

Metodyczne podejscie terapeutyczne zwigzane jest z uSwiadomieniem so-
bie faktu, Ze nowoczesna - utrzymana w konwencji holistycznej - terapia logo-
pedyczna oznacza nie tylko zespét lingwistycznych oddziatywan korekcyjnych
dotyczacych zaburzonych czynno$ci mowy. Jest ona réwniez swoiscie ukierun-
kowang formg racjonalnej psychoterapii, to znaczy ma na celu zmniejszanie
leku przed méwieniem, podnoszenie poziomu motywacji do ¢wiczen, wycho-
wawcze oddziatywanie na dziecko z zaburzeniem mowy i na jego $rodowisko
(rodzinne, przedszkolne, szkolne) w celu stworzenia korzystnych warunkéw
do pokonywania tych zaburzen i tym podobne (Btachnio, 1999; 2001/2003;
Styczek, 1981). Podkresli¢ nalezy, Ze nieraz niezbedne staje sie wsparcie lekar-
skie, psychologiczne i pedagogiczne (Wotkowa, Szachowskaja, 1999). Jednak
metodyczny dobér okre$lonych dziatan wspomagajacych zawsze musi by¢
poprzedzony wnikliwg diagnostyka logopedyczna, opartg na danych empi-
rycznych. Proces diagnozowania jest dziataniem preparacyjnym, a zatem przy-
gotowaniem do wtasciwej terapii logopedycznej. MyS$lenie logopedy musi tez
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by¢ ukierunkowane na zjawiska prenatalne (wiadomosci o tym mozna zdoby¢
na przyktad podczas wywiadu) w celu doktadnego okreslenia czynnika pato-
gennego.

Celem terapii logopedycznej jest uksztattowanie nowych, prawidtowych
umiejetnosci i nawykéw w komunikacji jezykowej danej osoby. Komunikacja
ta powinna mie¢ cechy poprawnosci, sprawnosci i estetyki uzycia jezyka. Tak
widziany ogdlny cel terapii logopedycznej oznacza w szczegétach: usuniecie
(ztagodzenie) zaburzenia mowy i wdrazanie do aktywno$ci stownej przy jed-
noczesnym wspomaganiu emocjonalno-wolicjonalnym dziecka, jego najbliz-
szych i wspotpracy w tym zakresie z réoznymi specjalistami wspomagajacymi
terapie logopedyczng. Jasno okreslony cel terapii pocigga za sobg jej odpo-
wiedniag strukture. Cele ogdlne i indywidualne (zaleznie od potrzeb dziecka)
wptywaja na doboér tre$ci dydaktycznych logoterapii, materiatu jezykowego,
form i metod, a takze $rodkéw dydaktycznych. Jest to wazne, bowiem terapia
logopedyczna stanowi z istoty swej specyficzny system dydaktyczny, w ktérym
nauczanie i uczenie sie sprawnos$ci jezykowej przebiega z wykorzystaniem
W znacznym stopniu motywacji, przezZywania, mys$lenia, spostrzegania i dzia-
tania. Jednak te formy aktywnos$ci dziecka z niepelnosprawnoscig bywaja czes-
to utrudnione przez rézne nieprawidtowosci psychosomatyczne (Dykcik, Szy-
chowiak, 2001; Mori, Olive, 1980).

Zatem cele terapii logopedycznej mozna podzieli¢ na kilka podstawowych
grup: a) kreatywne - zwigzane z wywotaniem i uksztattowaniem nowych
umiejetnosci i nawykéw oraz ich twdérczego wykorzystania w codziennej ko-
munikacji stownej, b) optymalizujgce - zwigzane z tendencjg do zwiekszania
prawidtowych kontaktéw stownych, c) minimalizujgce - zwigzane z tendencja
do ostabiania i ograniczania niepozgdanych form jezykowych, d) korekcyjno-
-rehabilitacyjne - zwigzane z przeksztatceniem patologicznych zachowan jezy-
kowych danego dziecka.

Na przyktadzie kilku wybranych jednostek diagnostycznych mozna poka-
zac cele terapii logopedycznej:

1) alalia, oligofazja - cel og6lny: pierwotne ksztattowanie czynnosci mo-
wy na wszystkich poziomach struktury jezyka - w zakresie fonologii, morfolo-
gii, stownictwa, skladni;

- cele czastkowe i zadania: nawigzanie kontaktu emocjonalnego z dziec-
kiem, redukowanie logofobii (leku przed méwieniem), usprawnianie motoryki
oralnej, stuchu fonematycznego, stuchowej pamieci stownej, aferentacji
i eferentacji w procesach artykulacyjnych, doskonalenie struktur logiczno-
-gramatycznych oraz programowania wypowiedzi stownych, tak zwana pe-
dagogizacja rodzicéw i konsultacje specjalistyczne (lekarskie, psychologicz-
ne, pedagogiczne);
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2) dyslalia - cel og6lny: uksztattowanie prawidtowej artykulacji poszcze-
gblnych glosek opartej na cechach systemu fonetycznego jezyka ojczystego
z uwzglednieniem indywidualnych warunkéw anatomiczno-fizjologicznych
i psychicznych danego dziecka;

- cele czastkowe i zadania: nawigzanie kontaktu emocjonalnego, uspraw-
nianie motoryki ogdlnej i oralnej, aferentacji i eferentacji artykulacyjnej, stuchu
fizycznego i fonematycznego, uczulanie stref artykulacyjnych, opracowywanie
gtosek w izolacji i ich metodyczne utrwalanie; wsparcie lekarskie;

3) jakanie - cel ogdélny: uksztattowanie ptynnej wypowiedzi stownej na
miare indywidualnych mozliwo$ci danego dziecka;

- cele szczegbtowe i zadania: nawigzanie kontaktu emocjonalnego z dziec-
kiem, usprawnianie dynamiki oddechowej, relaksacja, rytmizacja wypowiedzi,
psychoterapia, lekarskie wsparcie farmakoterapeutyczne, tak zwana pedagogi-
zacja rodzin, konsultacje psychologiczne i pedagogiczne.

Wnioski i postulaty dotyczace optymalizacji stuzby
logopedycznej dla dzieci z zaburzeniami rozwoju

Optymalizacja logopedycznych dziatan diagnostyczno-terapeutycznych
wsérod dzieci z zaburzeniami rozwoju powinna obejmowac procedury
uwzgledniajace syndromy choroby, a zatem odchodzi¢ od tradycyjnego poste-
powania ograniczajacego sie do postrzegania i opisu wytacznie defektu jezy-
kowego. Zaburzenia mowy wystepujg bowiem w przypadku réznych niepra-
widtowosci psychosomatycznych, co w omawianej problematyce jest szczeg6l-
nie widoczne. Interwencja logopedyczna (Btachnio, 2005) dotyczy w tym
przypadku dzieci i mtodziezy z niepelnosprawnoscia intelektualng, z wadami
stuchu, wzroku, z wadami mnogimi, z zespotami psychozopodobnymi, trudno-
$ciami w uczeniu sie, parcjalnymi zaburzeniami w rozwoju i tak dalej. Kazde
dziecko powinno by¢ traktowane indywidualnie ze wzgledu na specyfike jego
organizmu: ztozono$¢ mechanizméw médzgowych w aspekcie mowy oraz jej
obwodowe uwarunkowania oddechowe, fonacyjne, artykulacyjne i stuchowe.
Tej indywidualno$ci w podejsciu metodycznym sprzyja ogromny postep wie-
dzy obserwowany w ostatnich latach w dziedzinach na pograniczu logopedii.
Wazna role odgrywa tez umiejetno$¢ wspotpracy logopedy z innymi specjali-
stami wspomagajacymi logoterapie (lekarzami, psychologami, pedagogami)
oraz podmiotowe podejscie do dzieci i mtodziezy gwarantujace im poczucie
wtlasnej godnosci i tozsamosci (por. Btachnio, 2003; Parol, 1997). Zatem opty-
malizacja praktyki logopedycznej (rozumiana jako podnoszenie poziomu dzia-
tan) w kategoriach indywidualizacji, kompleksowo$ci, podmiotowosci, kultury
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terapeutycznej sprzyja poprawie jakosci wypowiedzi stownej (a wiec kompe-
tencji jezykowej), a takze sprawnoSci jej uzycia zaleznie od sytuacji (kompe-
tencji komunikacyjnej). W dalszej kolejnosci poprawia tez wydolnos¢ psycho-
somatyczng organizmu dziecka, jak réwniez szeroko rozumiang sfere jego
socjalnego funkcjonowania. Tezy te powinny by¢ przekazywane podczas ja-
kiejkolwiek formy ksztatcenia logopedycznego (Btachnio, 2001/2003; 2006).

Sprawno$¢ jezykowa i komunikacyjna jest wyznacznikiem socjalizacji, uta-
twia dziecku adaptacje przedszkolng i szkolng w aspektach aktywnosci umy-
stowej oraz towarzyskiej. Zatem w jej ksztalttowaniu ogromng role odgrywaja
rodzice wspéipracujacy z wieloma specjalistami wspierajgcymi proces tera-
peutyczny. Jest to nadrzedna dyrektywa nowoczesnej, holistycznie pojmowa-
nej opieki logopedycznej, gdyz rézne zaburzenia mowy wywierajg negatywny
wptyw na caty rozwéj dziecka.
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MARZENNA ZAORSKA

Dziecko z sekwencja Pierre’a-Robina
(PRS) - problemy
psychopedagogiczne

Zespot Pierre’a Robina (sekwencja Pierre’a Robina, Pierre Robin Syndrome,
Pierre Robin sequence, Robin’s anomalad, Robin’s sequence) to rzadki zesp6t
(lub, wedtug czesci autoréw, sekwencja) wad wrodzonych, dotyczacy przede
wszystkim twarzoczaszki. Opisany zostat w 1923 roku przez francuskiego
stomatologa Pierre’a Robina (Abadie, 2011). Do podstawowych objawéw cha-
rakteryzujacych zespoét naleza:

1) niedorozwinieta i cofnieta ku tytowi Zuchwa (micro- et retrognathia),
twarz o profilu ptasim lub paszczy rekina;

2) zapadanie sie jezyka, utrudnione potykanie, groZzne zaburzenia oddy-
chania, sinica;

3) rozszczep podniebienia miekkiego (rzadziej twardego), podniebienie
gotyckie;

4) towarzyszace wady oczne (hiperteloryzm, wodoocze, znaczna krotko-
wzroczno$é, zwyrodnienie barwnikowe siatkdéwki), uszu (niskie osadzenie
matzowin), serca (ubytki w przegrodach, anomalie zastawek, przetrwaty
przewdd tetniczy, przerost mie$nia), uktadu kostno-stawowego (stopy konsko-
-szpotawe), zwichniecia i przykurcze stawéw i uktadu moczowo-ptciowego
(torbielowato$¢ nerek, nerka podkowiasta, wnetrostwo) (Abadie, 2011).

Wystepowanie sekwencji ocenia sie na 1 na 10 000 urodzen lub rzadziej
(Abadie, 2011; Breugem, Mink van der Molen, 2009). Zesp6t Pierre’a Robina
czesto bywa czescig fenotypowsq innych zespotéw genetycznych - najczesciej
zespotu Sticklera, zespotu DiGeorge’a czy zespotu Treachera Collinsa, zespotu
Larsena, zespotu Catela-Manzkego (Smith, Senders, 2006). Ze wzgledu na pre-
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zentowane objawy moze stanowi¢ zagrozenie zycia dziecka z powodu powaz-
nej duszno$ci w zakresie géornych drog oddechowych, ktéra rozwija sie juz po
porodzie. Jej rozwdj zwiagzany jest ze stopniem niedorozwoju zuchwy i opada-
nia jezyka (Smith, Senders, 2006, s. 319-324). Istotng metod3 leczenia duszno-
$ci jest stosowanie ciggtego dodatniego ci$nienia w drogach oddechowych
(CPAP). Niektérzy autorzy proponuja takze zastosowanie maski krtaniowej
uzywanej podczas trudnych intubacji. Celem jest zapewnienie prawidlowej
wentylacji podczas zagrazajacej dusznosci. Czesto, takze u dzieci, wykonuje sie
tracheotomie. W przypadku obecnosci rozszczepu podniebienia i zapadania sie
jezyka powaznym problemem staje sie jedzenie. Stosuje sie wéwczas specjal-
nie dopasowane smoczki lub sonde do Zotadka, przez ktérag moze odbywac sie
karmienie dziecka (Smith, Senders, 2006; <www.wadytwarzoczaszki.fora.pl>,
12.10.2010). Jednym z zabiegéw poprawiajgcych droznos¢ drég oddechowych
jest glossopeksja, czyli przemieszczenie jezyka i takie jego ustawienie, ktore
zapobiega zapadaniu sie. Dzieci z zespotem Pierre’a Robina wymagaja statej
opieki pediatrycznej, nie tylko ambulatoryjnej, ale w ciezszych przypadkach
réwniez szpitalnej (Van den Elzen i in., 2001).

Waznym obszarem wspomagania rozwoju dzieci z sekwencja Pierre’a Ro-
bina, poza wsparciem medycznym (w tym chirurgicznym) oraz rehabilitacjg
ruchowa, jest terapia logopedyczna. U dzieci z PRS ta forma terapii ukierunko-
wana jest na stymulacje rozwoju i uaktywnianie mies$ni biorgcych udziat
w procesie mowy: oddechowych, klatki piersiowej, kontrolujgcych ustawianie
gltowy, twarzy i jamy ustnej. Zaburzenia funkcjonowania tych grup miesnio-
wych, uszkodzenie ich napiecia powoduja u noworodkdéw i niemowlat trudno-
$ci w domykaniu ust, uchwyceniu piersi matki, ssaniu, potykaniu. Nadto poda-
ne grupy mieséni biorg udziat w realizacji dZwiekéw mowy. Jedng z mozliwych
metod terapii i wspomagania rozwoju uktadu mie$niowego narzadéw wspoét-
uczestniczacych w akcie mowy artykutowanej jest ustno-twarzowa terapia
regulacyjna (Orofaziale Regulationstherapie) Castilla Moralesa. Zostata ona
opracowana w latach 70. ubiegtego stulecia w Kordobie (Argentyna). Rozwine-
ta sie na bazie osobistych do$wiadczen autora, jego kontaktéw z Bertg Bobath
i Vaclavem Vojta oraz obserwacji zwyczajéw pierwotnych mieszkancéw Ame-
ryki Lacinskiej w obcowaniu z niemowletami i matymi dzie¢mi. Wedtug Rodol-
fa Castilla Moralesa bliski kontakt fizyczny matki i dziecka jest podtozem do-
brego rozwoju sensomotorycznego i psychicznego dziecka (Kaczan, 2006).

Metoda Moralesa jest neurofizjologiczna koncepcja lecznicza, wedtug kto-
rej nalezy kierowac sie pedagogicznymi i psychologicznymi zasadami, aby
podczas terapii uwzglednia¢ cate $rodowisko dziecka i rozwija¢ zdolnoSci
dziecka i rodzicéw oraz dorostych dotknietych danymi zaburzeniami. Wedtug
Moralesa kompleks ustno-twarzowy jest ukladem narzadéw, utworzonym
przez polaczenie réznych anatomiczno-fizjologicznych elementéw, ktére stuza
rozwojowi nastepujacych funkcji: przyjmowania pozywienia, mimiki, oddy-
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chania, fonacji (Kaczan, 2006). Zatozeniem metody jest leczenie skierowane na
podane wyzej funkcje. Celem - harmonijna wspotpraca i rownowaga pomiedzy
réznymi komponentami kompleksu ustno-twarzowego oraz pozostatym ukta-
dem narzaddéw ciata. Zdaniem Rodolfa Castilla Moralesa forma narzadu z jed-
nej strony stuzy jego funkcji, z drugiej jest przez te funkcje ksztattowana. Kaz-
dy narzad ksztattuje (wptywa na) funkcje, do ktdrej stuzy (na przyktad ksztatt
podniebienia wazy o funkcji jezyka, a funkcja jezyka ksztattuje podniebienie)
(Musiat, 2010). Aby poja¢ funkcje kompleksu ustno-twarzowego, trzeba znac
relacje mieSniowo-szkieletowe anatomii funkcjonalnej. Istotne jest zatozenie,
ze kompleks ustno-twarzowy jest skorelowany z catym ciatem. Wobec tego
zmiana na przyktad postawy miednicy oddziatuje na motoryke twarzy, tak jak
zmiana w obszarze ustno-twarzowym oddziatuje na miesSnie obreczy barkowej
(Kaczan, 2006). Zuchwa oraz ko$¢ gnykowa sg bezposrednio zwigzane z obre-
czg konczyny gérnej i posrednio z obrecza konczyny dolnej. Wspétdziatanie
wybranych elementéw: czaszki, kregostupa, zuchwy, kosci gnykowej, obreczy
konczyny goérnej i dolnej wywotuje reakcje tancuchowa. To tak zwana integra-
cja kompleksu ustno-twarzowego z motoryka catego ciata. Koncepcja Castilla
Moralesa przeciwdziata czynnikom patogennym, ktére zaburzaja dziatanie
kompleksu ustno-twarzowego, stad zwigzana jest SciSle z terapig ruchowg
catego ciata prowadzong metoda Vojty lub Bobath (Musiat, 2010). Celem inte-
gracji kompleksu ustno-twarzowego z motoryka calego ciata jest regulacja
funkcji brakujgcych lub stabo wyksztatconych. Z doswiadczen wynika, Ze nie-
prawidtowa postawa konczyny dolnej wptywa na pozycje zuchwy i moze pro-
wadzi¢ do zaburzen fonacyjnych i artykulacyjnych. Wobec tego koordynacja
kompleksu ustno-twarzowego jest podstawa prawidtowej artykulacji.

Koncepcja Castilla Moralesa ztozona jest z 3 czeSci:

1) neuromotorycznej terapii rozwojowej, ktéra odgrywa wazng role w le-
czeniu dzieci z opdZnieniem statomotorycznym, przepukling oponowo-
-rdzeniowg oraz niedowtadem obwodowym;

2) ustno-twarzowej terapii regulacyjnej proponowanej osobom z zaburze-
niami sensomotorycznymi w obszarze twarzy, jamy ustnej i gardta, szczegélnie
w leczeniu zaburzen ssania, zZucia, potykania oraz mowy;

3) leczenia ortodontycznego, na przykiad ptytkami podniebiennymi; jest
dopelnieniem i uzupetnieniem ustno-twarzowej terapii regulacyjnej (Musiat,
2010).

W metodzie tej oddziatuje sie na miesnie oddechowe, miesnie kontrolujace
ustawienie gtowy, miesnie jamy ustnej oraz klatki piersiowej. Metoda polega
na regulacji motoryki miesni ustno-twarzowych w celu uzyskania wtasciwego
lub zbliZzonego do normy wzorca ruchu, normalizacji wzmozZonego i/lub obni-
zonego napiecia mies$ni catego ciata, regulacji nieprawidtowego utoZenia
szczeki i zuchwy wzgledem siebie, regulacji zaburzen oddychania (Migda,
2009, s. 9). Dokonuje sie tego poprzez odpowiednie manipulacje terapeutycz-



226 MARZENNA ZAORSKA

ne. Techniki, ktérych uzywa sie w masazu leczniczym, to: dotyk, rozciaganie,
ucisk, rozcieranie, wibracja.

Castillo Morales wymienia znaczace kategorie ¢wiczen:

1) ¢wiczenia modelujace - przygotowujgce grupy miesni mimicznych do
masazu;

2) ¢wiczenia specjalne - dotyczgce masazu punktéw neuromotorycznych
twarzy w celu uaktywnienia miesni mimicznych, ruchéw zwigzanych z proce-
sem ssania, potykania, Zucia oraz artykulacji, domykania jamy ustnej, podno-
szenia i cofania jezyka. Punkty neuromotoryczne twarzy rozumiane sg jako
obszar reakcji, w ktéorym za pomoca stymulacji dotykowej wyzwalane sg okre-
$lone ruchowe odpowiedzi mie$ni;

3) ¢wiczenia wewnatrz jamy ustnej - ich celem jest normalizowanie zabu-
rzonego napiecia mieéniowego jezyka, podniebienia, policzkéw. Cwiczenia
stuza zmniejszeniu nadmiernego $linienia, obnizeniu odruchu wymiotnego,
cofnieciu i podniesieniu jezyka, aktywacji bocznych ruchéw jezyka, doskonale-
niu potykania (Musiat, 2010).

Wspomaganie ortodontyczne wigze sie z zastosowaniem guzikéw stymulu-
jacych ptytki podniebienne, peretl, rowkéw w celu usprawniania funkcji jezyka.
Ptytki podniebienne sa dopasowywane indywidualnie. Wspomaganie leczenia
podniebienng ptytka stymulacyjng powoduje podniesienie jezyka i cofniecie
go, aktywizacje wargi goérnej, kontakt obu warg, utatwia oddychanie nosem,
polepsza wzorce ssania i potykania. Opisywana metoda jest takze zalecana jako
element profilaktyki w leczeniu wcze$niakéw w celu zapobieganiu powstawa-
nia patologii zwigzanych przede wszystkim z mowg (Musiat, 2010). Efektami
stosowania metody s3: domkniecie jamy ustnej, ustawienie szczeki wzgledem
zuchwy, cofniecie i podniesienie jezyka, normalizacja napiecia mie$ni jezyka,
warg, podniebienia, zahamowanie i/lub zmniejszenie nadmiernego $linienia,
uaktywnienie i/lub polepszenie funkcji pokarmowych, takich jak ssanie, poty-
kanie, gryzienie, Zucie, poprawa funkcji oddechowej, artykulacji, fizjonomii
(Musiat, 2010).

Dziecko z sekwencja Pierre’a Robina
— studium przypadku Malwiny K.

Informacje biograficzne, diagnostyczne i rozwojowe.
Charakterystyka srodowiska rodzinnego

Malwina K. wraz z rodzing mieszka w duzym mie$cie wojew6dzkim. Uro-
dzita sie w kwietniu 1999 roku w rodzinie pelnej, o statusie materialnym S$red-
nim. Wychowuje sie w 3-pokojowym mieszkaniu, matym i do$¢ ciasnym. Jest
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najmtodszym dzieckiem w rodzinie. Ma starszg 19-letnig siostre oraz
13-letniego brata. Ojciec jest osoba niepetnosprawng - ma uszkodzony wzrok
na tle barwnikowego zwyrodnienia siatkowki, jest absolwentem szkoty dla
stabowidzgcych. Podobnie siostra - ma wrodzona wade wzroku, jest stabowi-
dzaca. Brat jest jedynym pelnosprawnym dzieckiem w rodzinie. Matka od lat
choruje na cukrzyce (CVP IV); nie pracuje - opiekuje sie dzie¢mi. Ojciec od
ponad 15 lat wyczynowo uprawia sport - kolarstwo tandemowe z widzacym
przewodnikiem. Jest mistrzem Polski 0s6b niepelnosprawnych, mistrzem Eu-
ropy i $wiata, uczestnikiem paraolimpiad - w Pekinie zostat wicemistrzem
olimpijskim. Dtuzej w domu bywa jedynie zimg, przez 3 miesigce w roku. Po-
zostaty czas poswieca na intensywne treningi. Ciezar wychowania dzieci spo-
czywa wiec na matce. Rodzenstwo ksztatci sie/ksztatcito sie w szkole integra-
cyjne;j.

Malwina urodzita sie jako czwarte z Kkolei dziecko w rodzinie. Pierwsze
dziecko - chtopiec - zmarto wkroétce po urodzeniu. Malwina przyszta na swiat
o czasie (jak wyliczyt na podstawie badan USG prowadzacy cigze lekarz - wy-
konat dwa badania: na poczatku i pod koniec cigzy). Matka jednak uwaza, Ze
corka jest weze$niakiem. Trudno$ci z ustaleniem poczatku cigzy spowodowane
sg problemami natury hormonalnej u matki. Waga urodzeniowa to 3030 gra-
moéw, dziewczynka dostata 7-8 punktéw w skali Apgar. Tuz po urodzeniu zdia-
gnozowano u niej otwory w sercu, miedzykomorowy (ASD) i miedzyprzed-
sionkowy (USD), ktére wkrotce sie zasklepity. Otworzyt sie natomiast przewdd
Bottala. W pierwszych godzinach Zycia dziecko przeszto 2 zapasci, byto reani-
mowane. Dopiero kilka dni pdzniej zauwazono rozszczep podniebienia,
a zatem zdiagnozowano sekwencje Pierre’a Robina. Dziecko urodzito sie z
matg, przesunieta ku tytowi zuchwg, co sprawia wrazenie braku brédki; pod-
stawa jamy ustnej i jej objetos¢ sa mniejsze, w zwigzku z czym jezyk zapada
sie ku tytowi, w kierunku gardzieli i stwarza niebezpieczenistwo uduszenia
dziecka. Dawniej w leczeniu stosowano zabieg operacyjny polegajacy na
przemieszczeniu jezyka w kierunku wargi dolnej i zamocowaniu go w danym
potozeniu. Aktualnie w okresie noworodkowym i niemowlecym wykorzystu-
je sie leczenie zachowawcze z przedtuzong intubacja dotchawiczg (wprowa-
dzenie do tchawicy rurki gumowej lub z tworzywa sztucznego przez nos lub
usta w celu zapewnienia drozno$ci drég oddechowych) az do momentu na-
bycia przez dziecko odruchéw potykania i odksztuszania (Wagner, Kaliciniski,
1994, s. 1700). Dziecko urodzito sie bez odruchu ssania, byto wiec karmione
sondg. Przez pierwsze miesigce Zycia przebywato na oddziale patologii no-
worodka.
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Pomoc specjalistyczna oraz organizacja wspomagania
rozwoju do 1. roku zycia

Po narodzinach Malwina po raz pierwszy trafita do domu, majgc 2 miesigce
(na kilka dni), po licznych, dtuzszych lub krétszych pobytach w szpitalach
w miejscu zamieszkania oraz w innych miastach kraju. Z czasem zdiagnozowa-
no u niej gteboki niedostuch typu czuciowo-nerwowego, powyzej 90 dB, zaros-
niecie przewodéw stuchowych, niedorozwdj ucha wewnetrznego, barwinkowe
zwyrodnienie siatkdwki, niezborno$¢ krétkowzroczng obu oczu, niedoczyn-
nos¢ tarczycy, torbiel splotu naczyniowego lewej komory bocznej, niedomykanie
sie zastawki serca, waskie szpary powiekowe, dystrofie twarzy, asymetryczne
utozZenie ciata, lepsze napiecie mieSniowe w prawej stronie ciata, hipoglikemie.
Do 10. miesigca zycia byta wiotka. Aktualnie wada wzroku korygowana jest
szktami korekcyjnymi: oko prawe - 7 dioptrii, pole widzenia 105°, oko lewe -
8 dioptrii, pole widzenia 65°. Wykonano réwniez badania genetyczne, ktére
nie stwierdzity, jak na razie, obecnosci wad genetycznych. Badania genetyczne
sa kontynuowane.

Wspomaganie rozwoju do 3. roku zycia

We wczesnym okresie rozwoju dziecko bardzo czesto, co zrozumiate, le-
czono antybiotykami. W 2003 roku zostato poddane operacji szpar powieko-
wych w Instytucie Matki i Dziecka. Tam przeszto kolejng zapas¢. Zsiniato na
rekach matki, a ta, jak sama z przerazeniem twierdzi, nie miata swiadomosci,
co sie dzieje. Dopiero interwencja pielegniarki u§wiadomita obecno$¢ zagroze-
nia zycia dziecka. Natychmiast podjeto zabiegi reanimacyjne. Od 5. roku zycia
Malwina ma wstawiony wszczep $limakowy w uchu prawym. Zabieg implan-
towania przeprowadzono w Instytucie Fizjologii i Patologii Stuchu w Warsza-
wie (Kajetanach).

0d 3. miesigca zycia Malwina byta poddawana rehabilitacji ruchowej, ktora
trwata przez 1,5 roku. Pewne, nieznaczne postepy w rozwoju ruchowym daty
sie zauwazy¢ dopiero, kiedy dziecko miato kilka miesiecy - zaczeto utrzymy-
wac gtowe. Jednakze rozwo6j ruchowy nie przebiegat wedtug istniejacych stan-
dardéw. Majac 10 miesiecy, dziewczynka byta w stanie, przez krétki czas, sie-
dzie¢ samodzielnie, posadzona przez opiekuna. Nie potrafita jednak samodziel-
nie przyjac pozycji siedzacej czy wroci¢ do tej pozycji po przewroceniu sie na
bok lub na plecy. Majac 1 rok i 7 miesiecy, zaczeta chodzi¢, natomiast w wieku
2 lat nauczyta sie raczkowac - juz po opanowaniu umiejetnosci chodzenia.

0d 5. miesigca zycia zostata objeta terapia surdologopedyczna w Osrodku
Diagnozy i Rehabilitacji Dzieci i Mtodziezy z Wada Stuchu Polskiego Zwigzku
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Gtuchych. Zajecia odbywaty sie raz w tygodniu. Terapie prowadzit i prowadzi
do chwili obecnej ten sam specjalista.

Poczawszy od 4. roku zycia, Malwina trzykrotnie uczestniczyta w 5-tygo-
dniowych turnusach rehabilitacyjnych organizowanych dla dzieci z uszkodzo-
nym stluchem i rozszczepami przez Specjalistyczny Zaktad Rehabilitacyjno-
-Leczniczy Narzadéw Mowy Zgromadzenia Siostr sw. Elzbiety w Otwocku. Nie-
stety udziat dziecka w takich turnusach wigzat sie z oderwaniem od domu
rodzinnego i najblizszych. Nikt z bliskich, takie ustalono zasady, nie mdgt prze-
bywac¢ wspdlnie z dzieckiem. Wptyw dwdéch pierwszych turnuséw rehabilitacyj-
nych na komunikacje, a przede wszystkim na zainteresowanie nawigzywaniem
relacji z innymi ludZmi - w opinii matki - byt pozytywny. Natomiast turnus trze-
ci zostat oceniony negatywnie, poniewaz dziecko zachorowato na zapalenie we-
ztéw chtonnych i musiato zosta¢ poddane leczeniu szpitalnemu.

W okresie przedszkolnym Malwina uczeszczata do przedszkola ogélnodo-
stepnego, aby rozwija¢ umiejetnoSci komunikacyjne w relacjach z petno-
sprawnymi rowiesnikami. P6Zniej trafita do oddziatu przedszkolnego w szkole
integracyjnej. Uczeszczata tam 2 lata (na rok miala odroczony obowigzek
szkolny). Pod koniec edukacji przedszkolnej potrafita liczy¢ do 20, ale tylko
konkretne rzeczy, nie abstrakcyjnie, dodawa¢ i odejmowac do 10, znata litery
i byta w stanie przeczyta¢ proste teksty, kolorowata ksigzki. Lubita (i nadal
lubi) tanczy¢, stucha¢ muzyki dzieciecej, bawi¢ sie lalkami, w zabawy tema-
tyczne, ogladaé bajki rysunkowe.

Dziewczynka nie ma probleméw z nawigzywaniem relacji interpersonal-
nych z dorostymi i réwiesnikami przy wykorzystaniu, na ogét, niewerbalnych
komponentéw komunikacji, czasami tylko werbalizowanych. Jest otwarta na
takie kontakty, aktywnie wigcza sie w procesy komunikacyjne. Jednak jej mo-
wa jest niewyrazna, zamazana, z nieprawidtowa wymowa prawie wszystkich
gtosek, rymofoniczna. Niekiedy komunikaty Malwiny przekazywane innym
osobom s3 niezrozumiate. To sprawia, Ze rezygnuje z kontynuowania relacji
albo odmawia wypowiedzi ustnych, zastepujac je niewerbalnymi. Malwina jest
radosna, uSmiechnieta, sprawia wrazenie szczesliwej i zadowolonej z zZycia.

Aktualna sytuacja rozwojowa

Malwina 1 wrzesnia 2008 roku podjeta nauke w pierwszej klasie szkoty in-
z realizacja programu nauczania obowiagzujgcego dzieci petnosprawne. Poja-
wiaty sie watpliwosci, czy bedzie w stanie konkurowac¢ z pelnosprawnymi
réwie$nikami, ale tez satysfakcja, ze dzieki pomocy rodziny i innych ludzi, kté-
rych dane jej byto spotkac i ktérzy okazali jej wsparcie i zrozumienie, osiggneta
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istotny i niepodwazalny sukces. A rokowania, jak wspomina mama, byty na
tyle niepomys$lne, Ze z ust jednego ze specjalistow ustyszatla, iz z dziecka nic nie
bedzie, bedzie rosling do konca Zycia, ktoérg najlepiej juz teraz odda¢ do za-
mknietego zakladu opiekunczego. Wymierng konsekwencjg takiego podejscia
byto udzielenie matce przy wypisie z oddzialu potozniczego tylko potowy
przystugujacej urlopu macierzynskiego, motywujgc to brakiem perspektyw na
przezycie dziecka. Obiecano urlop przedtuzyé, jesli dziecko przezyje. Malwina
zaskoczyta wszystkich niedowiarkéw, watpigcych i tych, ktérzy przedwczesnie
ja skredlili.

Dzi$§ z obowigzujacym programem edukacyjnym Malwina radzi sobie do-
brze, co nie oznacza, Ze nie doSwiadcza problemdéw z rozumieniem przekazy-
wanych tresci i komunikatéw. Znamienne sg trudno$ci z rozumieniem poje¢
abstrakcyjnych, z ptynnym, wyraznym czytaniem w wymaganym tempie. Po-
trzebuje wielokrotnych utrwalen czytanego tekstu, wyjasnienia wystepujacego
w nim stownictwa. Ma problemy ze zrozumieniem zadan matematycznych,
tresci przyrodniczo-spotecznych. Jednak dotad radzi sobie z nauka w szkole
integracyjnej, zdobywa sympatie i zrozumienie dla swoich probleméw réwie-
$nikéw oraz nauczycieli. Korzysta z zaje¢ logopedycznych na terenie szkoty
oraz w OSrodku Diagnozy i Rehabilitacji Dzieci i Mtodziezy z Wadg Stuchu.
Bierze udzial w imprezach (takze plenerach artystycznych) organizowanych
przez lokalny Klub Gtuchoniewidomych.

Sugerowane ukierunkowanie dzialan
edukacyjno-rehabilitacyjnych

W przysztosci Malwina potrzebuje wiekszej indywidualizacji programu
edukacyjnego, dostosowania jego tresSci oraz organizacji ksztatcenia do osobi-
stych potrzeb i mozliwosci (szczeg6lnie tresci abstrakcyjnych). Wymaga takze
wiekszego ukierunkowania na rozwoj kompetencji komunikacyjnych (w tym
werbalnych) i spotecznych, co oznacza kontynuacje dziatan zwigzanych z tera-
pig logopedyczng oraz wlaczenie jej do zaje¢ socjoterapeutycznych. Potrzebuje
réwniez kontynuacji zaje¢ korekcyjno-kompensacyjnych oraz z gimnastyki
korekcyjnej, z ktorych juz korzysta. Wskazane jest zastosowanie zooterapii.
Dodatkowo nalezy przygotowac rodzenstwo na pomoc siostrze w dorostosci.

Rodzina z dzieckiem z sekwencja Pierre’a Robina
— niepokoje rodzicow, dotychczasowe trudnosci

Szczegétowa analiza mozliwych probleméw rodziny dziecka z zespotem
wad wrodzonych pozwala ulokowa¢ je w kilku podstawowych kategoriach:
1) przyjecie do wiadomosci informacji o stanie zdrowia i niepelnosprawnosci
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dziecka; 2) akceptacja tych faktéw; 3) podjecie dziatan na rzecz poinformowa-
nia najbliZszego otoczenia o zaistniatej sytuacji; 4) podjecie dziatan zwigza-
nych z diagnoza zaburzen rozwoju u dziecka, poprawg jego stanu zdrowia oraz
rehabilitacjg; 5) akceptacja faktu bycia rodzing z dzieckiem wielorako niepet-
nosprawnym i wigzacych sie z tym konsekwencji dla wszystkich jej cztonkow
(Zaorska, 2008).

Jesli chodzi o kwestie obejmujgce okres rozwoju prenatalnego, warto po-
da¢, ze nie zawsze badania wykonywane przez ginekologa, na przyktad USG, s3
w stanie wykry¢ obecno$¢ wad ztoZzonych lub nawet jesli wady rozwojowe
u dziecka sg obserwowane, nie zawsze informacja na ten temat jest przekazy-
wana matce. Dzieje sie tak z kilku powodéw: braku pewnoSci, czy wada wyste-
puje, obawy lekarza przed niewta$ciwg diagnoza oraz obaw przed reakcja
matki na komunikat o podejrzeniu wad u jej dziecka. Czasami wynika to nieste-
ty takze z podejscia lekarza do swoich obowigzkéw - formalnego prowadzenia
cigzy i doprowadzania jej do konica bez zastanawiania sie nad jej przebiegiem
jako$ciowym. Pewne niedoskonato$ci pojawiajg sie rowniez w kwestii wywia-
du na temat obecno$ci niepelnosprawnosci u innych dzieci w rodzinie, u rodzi-
cow czy dalszych krewnych. Podobnie jest w czasie porodu.

Wiele powaznych watpliwosci, takze natury etycznej, budzi sprawa doty-
czgca sposobu informowania rodzicéw o stanie zdrowia dziecka oraz jego
ewentualnej przysztosci. To jeszcze nadal, i to nazbyt czesto, informowanie
pobiezne, chaotyczne, bagatelizujgce powage sytuacji oraz przezycia i emocje
rodzicéw, a jesli chodzi o matke - dodatkowo faktu jej ostabienia zwigzanego
z porodem. Poza tym w przypadku ztoZonych wad wrodzonych u dziecka infor-
macje o jego dalszym zyciu, nawet przezyciu, podawane sg - mowigc eufemi-
stycznie - mato delikatnie, wprost, bez ogrédek, w formie niemal wyrokujacej,
przy wykorzystaniu niezrozumiatej terminologii naukowej. Kolejne miesiace,
a czesto tez Srednio dwa pierwsze lata zycia dziecka wigza sie z diagnostyka,
leczeniem, zabieganiem o jego zycie. To okres nieprzespanych nocy, koszma-
réw sennych, naglego zrywania sie w péisnie, takze licznych, dtugotrwatych,
potaczonych z roztgka z rodzing pobytéw dziecka i czeSciowo matki wspoélnie
z dzieckiem w specjalistycznych szpitalach, nieraz znacznie oddalonych od
miejsca zamieszkania. To czas stresu zwigzanego z podejmowanymi procedu-
rami diagnostycznymi, terapia, z interwencjami chirurgicznymi wilacznie,
ogromnego wysitku fizycznego, drzenia w obawie o dziecko, o to, co sie dzieje
w domu i jak radzi sobie rodzina, co czujg starsze dzieci - czasami kilkuletnie,
przebywajace pod opieka ojca czy dziadkéw. To réwniez okres frustrujacych
rozméw telefonicznych, ogromnych wydatkéw finansowych, niebywatych
emocji i leku o dziecko, o dzien dzisiejszy. To, co bedzie jutro i w najbliZszej
przysztosci, jest jakby mniej wazne, w wielu sytuacjach nieu§wiadamiane, nie
zaprzata glowy. Rodzice nie mys$la jeszcze wowczas o rehabilitacji czy specjali-
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stycznej terapii psychopedagogicznej. Tak naprawde nie majg tez czasu na
rozmys$lania dotyczace akceptacji faktu niepelnosprawnosci dziecka. Sg bo-
wiem przyttoczeni dziataniami natury medycznej, zatatwianiem trudno do-
stepnych lekéw lub urzadzen wspomagajacych zycie. Dopiero potem, kiedy
stan dziecka poprawi sie, pojawiaja sie mniej lub bardziej klarowne wizje
usprawniania i dalszej przysztosci dziecka oraz konkretne starania zwigzane
z ich realizacja. Trwa wéwczas poszukiwanie specjalistycznych poradni pro-
wadzacych terapie psychologiczng, pedagogiczng czy logopedyczna. Zaczyna
sie kolejny etap rehabilitacji - rehabilitacja psychopedagogiczna. I on rowniez,
jak etap poprzedni - terapii medycznej - wigze sie z wysitkiem fizycznym, na-
ktadami finansowymi, kontynuacjg leczenia medycznego, z brakiem czasu,
zyciem w biegu, by zdazy¢ na wyznaczong godzine i w wyznaczone miejsce.
Dodatkowo dochodza obowigzki, ktére trudno pogodzi¢ - zwigzane z domem,
rodzing, innymi dzie¢mi, wyjazdami na turnusy, wizyty u specjalistéw czesto-
kro¢ na drugim koncu Polski. Bardzo wazna w takiej sytuacji jest atmosfera
rodzinna, wzajemne zrozumienie, pomoc i tolerancja. P6Zniej trzeba decydo-
wa¢ o wychowaniu przedszkolnym, ewentualnej potrzebie odroczenia obo-
wigzku szkolnego i wyborze szkoty. Nastepuje ponowne zmaganie sie z sobg,
z trudno$ciami dnia codziennego, z myslami, jak odnajdzie sie w tej sytuacji
dziecko. To tez stres, nerwy, nieprzespane noce. Tak oto wyglada, ogélnie rzecz
ujmujac, pierwszy okres Zycia rodziny z dzieckiem z zespotem wad wrodzo-
nych - w biegu, zmaganiu sie ze zmeczeniem i mys$lami, co dale;j.

Problemy dziecka

Analizujac problemy dziecka z zespotem ztoZzonych wad wrodzonych, win-
no sie wskazaé¢ na kilka zasadniczych kwestii. Naleza do nich miedzy innymi
problemy o charakterze fizyczno-fizjologicznym, zatem dotyczace komunikacji
z najblizszym otoczeniem w obszarze zaspokajania potrzeb tak pierwszo-, jak
i drugorzedowych, a kolejno - dotyczace komunikacji z szerszym otoczeniem
spotecznym (dalsza rodzina, sasiedzi, szczegblnie rowiesnicy) oraz poznawa-
nia rzeczywistos$ci i nabywania istotnych sprawno$ci, umiejetnosci i nawykéw.
Problemy te tgczg sie z dziataniami realizowanymi przez otoczenie wobec
dziecka na rzecz poprawy jego stanu zdrowia (badania diagnostyczne, terapia
farmakologiczna, ewentualnie terapia chirurgiczna, rehabilitacja medyczna).
Obejmuja korespondujacy z nimi znaczacy wysitek fizyczny, zmeczenie, bol,
konieczno$¢ przetrwania réznorodnych, czasami dos$¢ bolesnych procedur
medycznych.
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Kwestie zwigzane z zaspokajaniem potrzeb taczg sie z trudnos$ciami w ko-
munikacji z najblizszym otoczeniem. Majgc problemy z nabywaniem tradycyj-
nych metod porozumiewania sie, dziecko nie zawsze potrafi przekaza¢ komu-
nikaty w sposéb czytelny i jasny. To powoduje, Ze zaburzaja sie relacje komu-
nikacyjne, interpersonalne i psychoemocjonalne pomiedzy dzieckiem i jego
najblizszymi dotyczace jego potrzeb. Brak mowy artykutowanej i niewerbal-
nych srodkéw komunikacji lub powazne ich ograniczenia wywotujg komplika-
cje w sferze relacji z szerszym otoczeniem spotecznym. Chodzi tu szczeg6lnie
o cztonkow dalszej rodziny, sasiadow, a przede wszystkim réwiesnikéw.
Z jednej strony dziecko potrzebuje i pragnie kontaktu z tymi osobami, z drugiej
ma problemy, wywotane wadami rozwojowymi, w podejmowaniu, budowaniu,
kontynuowaniu oraz modyfikowaniu - zaleznie od okolicznos$ci - wiasciwych
i obopodlnie zrozumiatych interakcji komunikacyjnych, a nawet psychoemocjo-
nalnych. Miota sie pomiedzy rozumieniem i nierozumieniem intencji wiasnych
oraz innych os6b. Doswiadcza niepowodzen w adekwatnym odczytywaniu
swoich ruchdéw, gestow, podawanych dZwiekéw, a przede wszystkim w ope-
rowaniu nimi tak, by mogty by¢ poprawnie zinterpretowane. Sytuacja taka
staje sie zrodtem wielu czesto traumatycznych przezy¢, konfliktéw, braku suk-
cesu, czego wymiernym skutkiem moze by¢ izolacja i zamkniecie sie w sobie,
nawet alienacja.

Kolejne dylematy dotycza mozliwo$ci poznawania otaczajacej rzeczywisto-
$ci oraz nabywania istotnych sprawnos$ci, umiejetno$ci i nawykéw. Dzieci po-
znaja otoczenie poprzez dziatanie i nasladownictwo, a w analizowanych oko-
liczno$ciach czynnosci te sg zuboZone lub nie istnieja. Stad jedynie zastosowa-
nie specjalnych metod pracy z takim dzieckiem, wielokrotne powtarzanie sy-
tuacji, przykuwajacych uwage zachet i organizowanie kierowanego przez in-
nych dziatania poznawczego daje szanse na poznanie tego, co sie wokot dzieje,
znajduje, jaki ma sens i znaczenie oraz na opanowanie umiejetnosci niezbed-
nych do w miare samodzielnego dziatania i samorealizacji.

Pozadane wsparcie dziecka i jego rodziny

Wspominajac pierwsze dni Zycia dziecka, matka Malwiny ubolewa nad
brakiem pomocy psychologicznej w momencie narodzin dziecka niepeino-
sprawnego, wsparcia psychoemocjalnalnego ze strony specjalistow, ktore, jej
zdaniem, jest bardzo potrzebne i mogtoby istotnie ztagodzi¢ przezycia rodzi-
cow, szczegblnie matek, spowodowane tg trauma. Dostrzega réwniez potrzebe
wilasciwego informowania rodzicéw o stanie zdrowia dziecka, o mozliwos$ciach
poszukiwania specjalistycznej pomocy, instytucjach pracujacych na rzecz dzie-
ci chorych oraz faktycznych perspektywach rozwoju dziecka i roli rodziny
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w tym procesie. Z perspektywy czasu widzi, Ze obecnie znacznie polepszyta sie
opieka medyczna, ktérej jakos¢ - tak jak poprzednio - zalezy od pracujacych
w niej ludzi, ale widzi tez braki, szczegdlnie na ptaszczyZnie psychoterapeu-
tycznej, informacyjnej oraz wsparcia psychicznego i ekonomicznego rodziny
z dzieckiem wielorako niepelosprawnym. Sukces swojego dziecka przypisuje
szczes$ciu spotykania ludzi, ktérzy zadeklarowali pomoc i tej pomocy faktycz-
nie udzielili.

Mama Malwiny dostrzega potrzebe rozwigzan systemowych w zakresie
edukacji dzieci ze sprzezong niepelnosprawnoscig, szczegdlnie dotyczacych
metod wspomagania rozwoju. Wobec opisywanych dzieci stosowane sg meto-
dy terapeutyczne wykorzystywane w pracy z dzie¢mi z niepetnosprawnoscia
jednorodna, na przyktad z uszkodzonym wytgcznie stuchem czy wzrokiem, co
nie stuzy rozwojowi dziecka wielorako niepelnosprawnego. Czasami istniejace
metody terapii sg intuicyjnie adaptowane do potrzeb dziecka gteboko niepet-
nosprawnego. Takie rozwigzanie nie daje, mimo dobrej woli i rzeczywistych
checi pomocy, gwarancji, Ze adaptacja zostata dokonana wtasciwie. Oczywiscie
dziatania o charakterze intuicyjnym odgrywaja przemozna role w procesie
rehabilitacyjnym, ale nie moga zdominowa¢ wymaganego indywidualnego
podejscia do dziecka o wyjatkowo specyficznych potrzebach rozwojowych.
Podobnie rzecz sie ma z problemem rozwigzan metodycznych w ksztatceniu
dzieci chorych. Zdarza sie, Ze dziatania edukacyjne sprowadzane sg do opieki
i pozorowanej nauki, co mozna zawrze¢ w stwierdzeniu: ,co$ tam porobi, po-
lepi, poéwiczy i tak bedzie dobrze”. To niedopuszczalny spos6b percepcji istoty
pracy edukacyjnej wobec dzieci wielorako niepelnosprawnych, chociaz nie-
watpliwie wygodny.

Istotnym problemem jest tez komunikacja. Idealne bytoby nakierowanie
wysitku terapeutycznego na rozwoj komunikacji werbalnej. Nie wszystkie
jednak dzieci mogg opanowa¢ dang posta¢ kontaktu z otoczeniem. Wiele z nich
potrzebuje metod specjalnych, niewerbalnych, a nawet opracowanych na po-
trzeby konkretnego dziecka, na przyktad kalendarz pudetkowy czy kieszenio-
wy, symbole jednoznaczne tréj- czy dwuwymiarowe. Analizujac dzialania
praktyczne w opisywanym obszarze, warto doda¢, ze w kwestii doboru metody
komunikacji od pewnego czasu pojawia sie bardzo niepokojgca tendencja po-
legajaca na wskazywaniu metod, ktére na rynku edukacyjnym cieszg sie zain-
teresowaniem, dopiero co zostaty przeszczepione na grunt polski, s3 nowe lub
po prostu modne. Takie podejscie budzi watpliwosci oraz uzasadnione obiek-
cje etyczno-moralne.

Duze znaczenie ma rowniez przygotowanie kadry specjalistdw pracujacych
z dzieémi. Jak dowodzi praktyka pedagogiczna, wielu nauczycieli, wychowaw-
cow, pedagogoéw, terapeutdw, oséb z personelu pomocniczego takiego przygo-
towania nie ma. Przyczyng moze by¢ nieznajomos$¢ oferty uczelni wyzszych
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chcacych szkoli¢ specjalistéw w danej dziedzinie oraz nikle zainteresowanie
samych specjalistow poszerzeniem swojej wiedzy i zdobyciem nowych umie-
jetnosci. Jesli chodzi o personel pomocniczy - opiekunowie pracujacy w osrod-
kach specjalnych czesto nie majg Zzadnego, nawet og6lnopedagogicznego przy-
gotowania do pracy z dzie¢mi niepetnosprawnymi, a tym bardziej z dzie¢mi ze
ztoZzong niepetnosprawnos$cig. Sama che¢ podjecia takiej pracy moze nie wy-
starczyé. Wszystko to przektada sie na jako$¢ dziatalnosci edukacyjno-
-wychowawczej w stosunku do danej kategorii dzieci. Efektem analizowanych
powyzej problemoéw jest zagubiona w gaszczu trudnosci rodzina majgca dziec-
ko gteboko niepelnosprawne i nie mniej zagubione dziecko, ktére musi zmagac
sie ze swojg niepelnosprawnoscia i jej konsekwencjami. Takie dziecko, przy
sensownych rozwigzaniach systemowych i wyrozumiatym nastawieniu oto-
czenia, wcale nie musi i nie powinno doswiadcza¢ trudnosci wynikajacych
z ograniczen spowodowanych przez dysfunkcje sprzezone.

Odrebnym zagadnieniem jest problem wspomagania dziecka ze ztoZong
niepetnosprawnos$cig w rodzinach dysfunkcyjnych, niewydolnych wychowaw-
czo, nawet patologicznych. Czasami sg to rodziny, ktére niepelnosprawnosé
dziecka wykorzystujg na zdobycie dodatkowych srodkéw na realizacje potrzeb
innych cztonkéw rodziny. W rodzinie takiej — tworzacej, potegujacej i pogtebia-
jacej niepetnosprawnos¢ dziecka - nie moze ono liczy¢ na pozytywne nasta-
wienie do dziatan stymulujacych jego rozwoj, pomoc terapeutyczng i wsparcie
edukacyjne. Musi natomiast liczy¢ sie z tym, Ze pozostali cztonkowie rodziny
beda zabiegaé, by jak najdtuzej trwato ono w stanie deprywacji rozwojowej,
jest to bowiem korzystne dla nich. Czasami zdarza sie, Ze pod wptywem rodzi-
ny i jej zachowan wobec odpowiednich 0séb czy instytucji dziecko kwalifiko-
wane jest jako dziecko ze sprzezong niepelnosprawnoscig przy speinianiu
wylacznie granicznych medycznych kryteriow sprzegania sie uszkodzen. Jest
to proceder niedopuszczalny, ktéry godzi w dobro dziecka i spoteczenistwa. Na
szczescie takie sytuacje spotykane sg sporadycznie.

Formy pomocy rodzinie — stowarzyszenia, fora internetowe

Wsré6d wybranych organizacji wspierajacych dzieci z sekwencjg Pierre’a
Robina oraz ich rodziny znajduja sie: Polski Zwigzek Niewidomych - Zarzad
Gtowny, Warszawa, ul. Konwiktorska 9, <www.pzn.org.pl>, Polski Zwigzek
Gtuchych - Zarzad Gtéwny, Warszawa, ul. Podwale 23, <www.zgpzg.org.pl>;
Towarzystwo Pomocy Gluchoniewidomym, Warszawa, ul. Deotymy 41,
<www.tpg.org.pl>; Stowarzyszenie na rzecz Dzieci z Zaburzeniami Genetycz-
nymi ,GEN” w Poznaniu, os. Zwyciestwa 10c, <www.gen.org.pl> oraz fora in-
ternetowe: <www.wadytwarzoczaszki.fora.pl>, <www.dlaczego.org.pl/forum>.
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Podsumowanie

Kazde dziecko niepelnosprawne, takze dziecko wielorako niepeinospraw-
ne na tle uwarunkowan genetycznych, nie moze uzyskaé¢ petni rozwoju bez
uruchomienia jego zasobéw wrodzonych, zaangazowania w proces rehabilita-
cyjny rodziny oraz ,rozumiejacych problemy dziecka” - jak to okreslita matka
opisanej wyzej Malwiny - specjalistow: lekarzy, rehabilitantéw, logopedow,
pedagogéw, terapeutéw. Dzieki ich pracy oraz wysitkowi wtasnemu dziecko
gleboko niepetnosprawne moze cieszy¢ sie zyciem, aktywnoscig, biega¢, ska-
ka¢, tanczy¢, poznawaé swiat, uczy¢ sie, komunikowaé¢ z innymi ludZmi, stu-
cha¢ muzyki, oglada¢ telewizje, korzysta¢ z osiggnie¢ wspoéiczesnej techniki -
po prostu by¢ szczes$liwe i zadowolone z zycia, a w przysztosci uzyska¢ auto-
nomie i samorealizowa¢ sie w réznych obszarach: osobistym, edukacyjnym,
rodzinnym, zawodowym. Kazde dziecko ze ztozona niepetnosprawnoscig po-
winno mie¢ prawo do wczesnej, etycznie niebudzacej najmniejszych watpliwo-
$ci, interdyscyplinarnej diagnozy, a zatem do wielozakresowego, interdyscy-
plinarnego wsparcia, fachowej rehabilitacji i edukacji dostosowanej do wieku
oraz indywidualnych mozliwos$ci. Podobnie powinna wyglada¢ sytuacja rodzi-
ny takiego dziecka. Warto stworzy¢ sie¢ placéwek oferujacych profesjonalng
rehabilitacje, zyczliwo$¢ i zrozumienie, chociazby po to, by rodzice nie musieli
przedzierac sie przez gaszcz problemoéw i zabiega¢ o pomoc dla swojego dziec-
ka i siebie.

Bibliografia

Breugen C.C., Mink van der Molen A.B. (2009), Whart is Pierre Robin sequence?, “Journal of
Plastic Reconstructive & Aesthetic Surgery”, 62, p. 1555-1558.

Le syndrome de Pierre Robin (2010) (in:) Encyclopédie Orphanet Grand Public Maladies Rares,
<www.orpha.net>[20.07.2011].

Kaczan T. (2006), Rola neurorozwojowej metody Castillo Moralesa w procesie stymulacji
rozwoju oraz w postepowaniu terapeutycznym wobec dzieci z grupy ryzyka zaburzen ko-
munikacji, (w:) ].]. Bteszynski (red.), Alternatywne i wspomagajqce metody komunikacji,
Oficyna Wydawnicza Impuls, Krakéow.

Migda A. (2009), Terapia metodq Moralesa, ,Serce Innym”, 5.

Musiat B. (2010), Metoda Castillo Moralesa w terapii dziecka, <www.logopedia.pl>
[24.03.2010].

Smith M.C,, Senders C.W. (2006), Prognosis of airway obstruction and feeding difficulty in the
Robin sequence, “International Journal of Pediatric Otorhinolaryngology”, 70, p. 319-
-324.

Van den Elzen A.P.M. Semmekrot B.A., Bongers E.M.H.F., Huygen P.L.M. Marres H.A.M.
(2010), Diagnosis and Treatment of the Pierre Robin sequence: result of a retrospective
clinical study and review of the literature, “European Journal of Pediatrics”, 160, p. 47-
-53.



Dziecko z sekwencja Pierre’a-Robina (PRS) - problemy psychopedagogiczne 237

Wagner A, Kalicinski Z. (1994), Chirurgia wieku rozwojowego, (w:) W. Gomoétka, W. Rewer-
ski (red.), Encyklopedia zdrowia, PWN, Warszawa.

Zaorska M. (2008), Wspomaganie rodziny i dziecka z zespotem wad wrodzonych w realiach
wspétczesnej rzeczywistosci, (w:) T. Z6lkowska, M. Wlazto (red.), Pedagogika specjalna -
koncepcje i rzeczywistos¢. Socjopedagogiczne aspekty rehabilitacji 0oséb niepetnospraw-
nych, Uniwersytet Szczecinski, Szczecin.

Abadie V. (2011), Isolated Pierre Robin syndrome

<http://www.orpha.net/consor/cgibin/Disease_Search.php?lng=EN&data_id=562&Disease
_Disease_Search_diseaseGroup=Pierre-Robin-sequence---cleft-mandible---hand-
anomaliesclubfoot&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Disease(s)/group%20
of%?20diseases=Isolated-Pierre-Robin-syndrome--Isolated-Pierre-Robin-sequence-
&title=Isolated-Pierre-Robin-syndrome--Isolated-Pierre-Robin-sequence-
&search=Disease_Search_Simple> [27.07.2011].

<www.kgm.amp.edu.pl> [22.07.2007].

<www.wadytwarzoczaszki.fora.pl> [26.03.2010].






MARZENNA ZAORSKA

Psychopedagogiczne problemy
dziecka z zespolem Stargardta
oraz jego rodziny

Dystrofia plamki zéttej Stargardta oraz inne podobne schorzenie (fundus
flavimaculatus) uwaza sie za odmiany tej samej choroby. Sg zwykle dziedzi-
czone autosomalnie recesywnie, chociaz w literaturze przedmiotu byty opisa-
ne przypadki dziedziczenia dominujacego. Dystrofia plamki Zzéttej Stargardta
w jednakowym stopniu wystepuje u kobiet i mezczyzn (Kanski, 1997) i jest
najczestsza mtlodzienicza dystrofia plamki zoéttej. Chorobe jako pierwszy
w 1909 roku opisat berlinski oftalmolog Karl Stargardt (Nizankowska, 2007).
W literaturze zachodniej czesto okre$lana jest tacinska nazwa Morbus Star-
gardt (Becker, 2004). Choroba Stargardta (Stargardt’s disease - STGD) spowo-
dowana jest mutacja w genie ABCA4 (Deutman, 2003). Gen ABCA4 jest bardzo
duzy i kompleksowy (takze ztozony), stuzy jako swoisty ,plan budowy” sporej
grupy protein, ktére warunkuja réznego rodzaju wady wjego obszarze
oraz powoduja zréznicowany przebieg choréb - od zespotu Stargardta do dys-
trofii czopkowo-precikowej siatkdwki (Becker, 2004).

Choroba Stargardta dziedziczona w formie autosomalnie dominujgcej jest
zaliczana do chordb bardzo rzadkich. Prost (2010) podaje, ze wsréd przyczyn
$lepoty lub znacznego pogorszenia widzenia u dzieci urodzonych w latach
1980-1998 w Polsce zwyrodnienia i dystrofie siatkéwki obejmujg 8%. W ze-
spole Stargardta na nabtonku pigmentowym tworza sie brunatnozétte zlogi
produktéw odpadowych powstatych w wyniku naturalnej odbudowy komérek
siatkowki. Moze to doprowadzi¢ do catkowitego zniszczenia plamki Zéttej.
Wady w genie ABCA4 powoduja prawdopodobnie zaklécenia w przebiegu
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transportu wewngtrzkomérkowego. Objawy uszkodzenia ostro$ci wzroku
pojawiajg sie na ogét w pierwszej lub drugiej dekadzie Zycia. Poczatkowo
w obrazie klinicznym obserwuje sie niecharakterystyczne nakrapianie w obre-
bie dotka, ktore przechodzi w owalng zmiane o wymiarach okoto 1,5 $rednicy
tarczy nerwu wzrokowego, majaca specyficzny odblask podobny do $luzu $li-
maka lub ,kutego brazu”. Zmiana ta moze, ale nie musi, by¢ otoczona z6tto-
biatymi plamkami. W miare postepu choroby zmiany w plamce stajg sie bar-
dziej rozlegle. Pogarsza sie ostro$¢ wzroku w wyniku zmian zanikowych na-
btonka barwnikowego i choriokapilaréw oraz wtérnych zmian fotoreceptorow
(Becker, 2004). Rokowania w omawianym schorzeniu sg niepomyS$lne. Kiedy
ostro$¢ wzroku obniza sie ponizej 5/10, nastepuje dalsze, szybkie pogorszenie
sie wzroku. Stabilizuje sie ono na poziomie 5/50 - 2,5/50 (Becker, 2004).

Choroba Stargardta jest zaliczana do schorzen, w ktérych wystepuje
uszkodzenie centralnej czesci siatkowki, odpowiedzialnej za ostre widzenie
(macula - plamka zoétta). Poniewaz w typowym przebiegu zaczyna sie juz
ponizej 20. roku zycia, czesto okre$lana jest jako mtodzienicza (juvenil) degene-
racja plamki zo6ttej. P6Zniejsze wystepowanie objawdw choroby jest takze moz-
liwe, jednak s to przypadki stosunkowo rzadkie. Choroba rozpoczyna sie naj-
czesciej relatywnie szybkim zanikiem ostrego centralnego widzenia (visus).
Dalsze zmiany degeneracyjne wraz z uptywem czasu postepuja systematycz-
nie. Szybko$¢ i rodzaj progresji choroby (przebieg ptynny lub skokowy) moga
by¢ bardzo zréznicowane. W niektérych przypadkach ostro$¢ widzenia zanika
dramatycznie szybko, w ciggu zaledwie kilku miesiecy. Degeneracyjne zmiany
pola widzenia w centralnej jego cze$ci sg przyczyng postepujacych klopotow
w dostrzeganiu szczegétow, przede wszystkim w znacznym stopniu utrudnia-
ja czytanie i rozpoznawanie oséb (Becker, 2004).

Utrata widzenia najczes$ciej jest ograniczona do plamki zo6ttej. Po pewnym
czasie degeneracja pola widzenia juz nie postepuje. Widzenie peryferyjne po-
zostaje nienaruszone. Po poczatkowej szybkiej utracie widzenia centralnego
stabilizuje sie ono na niskim poziomie (okoto 10%) pozwalajgcym na czytanie
przy uzyciu silnie powiekszajacych pomocy optycznych oraz w miare dobra
orientacje w terenie. Wystepuje podwyzszona wrazliwos¢ na $wiatlo oraz
trudnosci w widzeniu przy zmianach natezenia $wiatta (w adaptacji). Trudno-
$ci w widzeniu po zmroku (tak zwana kurza $lepota) nie s3 zaliczane do czyn-
nikéw wystepujacych w chorobie Stargardta (Becker, 2004). Rozpoznawanie
koloréw pogarsza sie i jest uzaleznione od aktualnej ostro$ci widzenia central-
nego, ciemne oraz bardzo jasne barwy prawie w og6le nie sg rozrézniane.

W badaniu okulistycznym przedniego odcinka oka diagnozuje sie na ogét
niewielkie wady wzroku (ametropia - wada refrakcji). We wczesnym stadium
choroby badanie dna oka wskazuje na niewielkie, charakterystyczne zmiany
w obszarze plamki Zéttej (Becker, 2004). U mtodych, zdrowych oséb podczas
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badania centralnej czesci plamki wida¢ charakterystyczny swietlny refleks
(odbicie $wiatta). U os6b cierpigcych na chorobe Stargardta z uptywem czasu
dochodzi do zaburzen i zaniku nabtonka pigmentowego. Obraz dna oka w tym
miejscu przypomina tarcze strzelniczg lub ,bycze oko” (bull’s eye). Wokot
plamki Zéttej mogg powstawac stopniowo nieregularne, zéttawe plamy o réz-
nej powierzchni, ktére moga rozszerza¢ sie stopniowo do obszaréw brzego-
wych siatkédwki (fundus flavimaculatus, tac. flavi - z6tty). Nerw wzrokowy oraz
obrzeza siatkowki nie ulegajg jednak chorobowym zmianom degeneracyjnym.
W p6Zznym stadium pojawiajg sie zmiany i zanik nabtonka pigmentowego sie-
gajace brzegdw Srodkowej czesci siatkdwki. Takze wtedy mozliwe jest tworze-
nie sie nowych naczyn podsiatkéwkowych. We wczesnym stadium choroby
badanie mfERG (multifokalny elektroretinogram) wykazuje zmniejszenie
wrazliwos$ci na bodZce w obszarze plamki zo6ttej. Wyniki badania ERG catego
obszaru pola siatkdwkowego moga w niewielkim zakresie wykazywa¢ charak-
terystyczne zmiany. W poczatkowej fazie choroby sa one na og6t w normie.
Dopiero na pézniejszym etapie bodZce uzaleznione od czopkéw w siatkdwce
w wyrazny sposéb stabng. Wyniki badan EOG (elektrookulogram) sg w wiek-
szosci przypadkéw w normie. Dopiero w pézZniejszym stadium choroby wyka-
zujg zmiany u okoto 50% pacjentéw (Becker, 2004).

Do tej pory nie ma skutecznych metod leczenia choroby Stargardta. Na
podstawie wynikéw badan naukowych odradza sie dozowanie pacjentom bar-
dzo duzych dawek witaminy A (pewien czas temu byta to jedna z zalecanych
metod), poniewaz moze to prowadzi¢ do pogorszenia sie procesOw przemiany
materii w plamce z6ttej oka. Jednak fakt, Ze nie ma dzisiaj skutecznych metod
terapii omawianego schorzenia, nie znaczy, Ze nie bedzie ich w niedtugim cza-
sie. Ogromne nadzieje poktadane sg w terapii opartej na wykorzystaniu zarod-
kowych komoérek macierzystych. W roku 2010 uczeni z Advanced Cell Techno-
logy planuja realizacje takiej eksperymentalnej terapii wobec 12 pacjentow.
Komérki macierzyste przeksztatca sie w pigmentowe komoérki nabtonkowe,
ktére w chorobie Stargardta ulegajg zniszczeniu. Zawiesina komorek jest
umieszczana w specjalnym roztworze wstrzykiwanym do siatkéwki. Komorki
same odnajdujg wiasciwe dla siebie miejsce. Testy na zwierzetach wykazaty, ze
jest to zabieg skuteczny i bezpieczny, naukowcy (Postota, 2010) majg wiec
nadzieje, ze tak samo bedzie u ludzi.

W chorobie Stargardta mimo uszkodzenia plamki z6ttej nie obserwuje sie
powazniejszych probleméw z orientacjg przestrzenng lub poruszaniem sie.
Ograniczona jest mozliwo$¢ czytania (szczegdlnie drobnego druku) i pisania,
wyszukiwania szczeg6tow oraz relacje interpersonalne. Jednakze te ostatnie s3
determinowane nie tyle obecno$cig probleméw wzrokowych, ile cechami oso-
bowosci i Srodowiska Zycia (czynnikami socjokulturowymi). Nie budzi jednak
watpliwosci, Ze z powodu specyficznych probleméw wzrokowych osoby z ze-



242 MARZENNA ZAORSKA

spotem Stargardta powinny chroni¢ wzrok przed Swiattem - nie tylko stonecz-
nym, ale takze sztucznym - bowiem udowodniono, ze ekspozycja na Swiatto
przyspiesza rozwoj choroby (Pacholec, 2001).

Osoba z choroba Stargardta — studium przypadku
Magdaleny Z.

Ogolne informacje biograficzne

Magdalena urodzita sie w roku 1989. Ma troje rodzenistwa - starszego bra-
ta i siostre oraz mtodszego brata. Jej aktualna ostro$¢ wzroku to 0,04 visus
w jednym i drugim oku. Stwierdzono u niej chorobe Stargardta - zwyrodnienie
siatkowek obu oczu. Magdalena przyszta na $§wiat o czasie, w bardzo dobrej
kondycji urodzeniowej — dostata 10 punktéw w skali Apgar. Zaburzenie ujaw-
nito sie w 7. roku zycia. Podobna sytuacja wystapita u starszego brata oraz
starszej siostry. Sposrod rodzenstwa jedynie mtodszy brat - aktualnie uczen
gimnazjum - nie zostat dotkniety tym schorzeniem. Rodzice réwniez sa zdro-
wi. Starsze rodzenistwo Magdaleny ma juz wtasne rodziny i dzieci w wieku
przedszkolnym. Jak dotad nie zauwazono u nich probleméw ze wzrokiem.
Magdalena mieszka w matej miejscowo$ci na pétnocy Polski. W roku 2010
zostata studentka historii sztuki na Uniwersytecie Kardynata Stefana Wyszyn-
skiego w Warszawie.

Charakterystyka srodowiska rodzinnego

Aktualnie rodzina Magdaleny sktada sie z czterech oséb. Panuje w niej ser-
deczna i zyczliwa atmosfera, wzajemne poszanowanie i zrozumienie. Nie ma
jednak zadnej taryfy ulgowej i usprawiedliwien zwiazanych z problemami
wzrokowymi. Czasami jedynie mama przejawia pewng nadopiekunczos$¢. Kaz-
de dziecko w rodzinie wychowywane byto i jest w prze$wiadczeniu o potrze-
bie podejmowania wtasnych odpowiedzialnych decyzji, za ktére trzeba tez
ponosi¢ konsekwencje. Wszyscy majg swoje obowigzki domowe. Kiedy mama
pracowata za granica, Magdalena, bedac wéwczas uczennicg liceum ogélno-
ksztatcacego, przejeta jej obowiazki zwigzane z prowadzeniem domu. Wszyscy
- i ci mieszkajgcy jeszcze z rodzicami, i ci, ktérzy zatozyli wiasne rodziny -
czesto sie spotykaja, wspieraja, wspomagaja w trudnych chwilach.
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Pomoc specjalistyczna oraz organizacja wspomagania
rozwoju na poszczegolnych etapach rozwojowych

Diagnoze choroby Stargardta postawiono w Centrum Zdrowia Dziecka,
kiedy Magdalena miata (jak juz wspomniano powyzej) 7 lat. Byto to znaczace
przezycie dla rodzicéw, ktérzy zdawali sobie sprawe z ewentualnych proble-
mow oraz mozliwych ograniczen ich dziecka, jak rowniez konsekwencji zdia-
gnozowanego schorzenia w przysztos$ci. Pomogta w tym czasie nie tylko roz-
mowa z lekarzami, ale tez dostepna literatura naukowa omawiajgca rozpozna-
ny zespot. Niezbedna tez byta akceptacja stanu niepelnosprawnosci dziecka,
ktdéra niewatpliwie predzej czy pdZniej musiata nastgpié, ale jej uzyskanie wcale
nie byto proste i fatwe. Nastapito dopiero po kilku latach od diagnozy, a pomoc-
nym okazat sie fakt, Ze u starszych dzieci to schorzenie takze byto obecne.

Edukacja

Do zeréwki Magdalena uczeszczata do zwyktego przedszkola. Jeszcze nie
miata trudno$ci ze wzrokiem. Pojawity sie one w I klasie szkolty podstawowe;j.
W tym czasie Magdalena do$¢ czesto chorowata oraz zostata poddana specjali-
stycznym badaniom okulistycznym. Powodowato to wiele nieobecno$ci
w szKole, jednak z nauka dziewczyna woéwczas i dzi$ radzi sobie dobrze.

W czasie nauki w szkole podstawowej, jak i wcze$niej, Magdalena nie ko-
rzystata z zadnych dodatkowych zaje¢ specjalistycznych i tylko raz otrzymata
test przygotowany powiekszonym drukiem. Jako 8-latka uczestniczyta w let-
nim turnusie wypoczynkowo-rehabilitacyjnym zorganizowanym przez Oddziat
Warminsko-Mazurski Polskiego Zwigzku Niewidomych w Wbjtowicach na
potudniu Polski. Gdy skonczyta 11l klase szkoty podstawowej, rodzice zdecy-
dowali o wystaniu cérki do szkoty dla stabowidzacych w Warszawie przy ul.
KoZminskiej, gdzie byta jednak tylko rok. Z powodéw emocjonalnych - roztgka
z najblizszymi, ktéra bardzo przezyta — wrécita do rodzicéw i nauke kontynu-
owata w klasie V i VI w szkole znajdujgcej sie w poblizu miejsca zamieszkania.
Z powodu trudnosci z dojazdem, szczeg6lnie pdzng jesienig i zimg, Magdalena
nie brata udziatu w zadnych zajeciach dodatkowych czy kotach zainteresowan.
Byta zwolniona z lekcji wychowania fizycznego, a z powodu nieco ograniczonej
sprawno$ci manualnej i koordynacji wzrokowo-ruchowej nie lubita zaje¢ tech-
nicznych. Pojawily sie réwniez nieznaczne problemy w relacjach z niektérymi
réwiesnikami (obgadywanie, wysmiewanie, przezywanie i inne) spowodowane
konsekwencjami uszkodzenia wzroku. Jednakze bardzo powaznych incydentow
tego typu nie byto. W klasie Magdalena byta lubiana i akceptowana.
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Do gimnazjum Magdalena chodzita z kolegami ze szkoty podstawowej, ale
juz w innej miejscowosci. Uczyla sie tam przez 3 semestry. Wtedy zauwazalnie
pogorszyt sie jej wzrok. Pojawily sie problemy z nauka, cze$ciej tez byta prze-
zywana. Z tego powodu Magdalena ponownie trafita do szkoty dla stabowidza-
cych w Warszawie. Tym razem jednak radzita sobie dobrze - skonczyty sie
ktopoty z nauka (cho¢ nadal byta zwolniona z wychowania fizycznego), dobrze
tez radzita sobie z Zyciem w internacie.

Mimo pewnych obaw Magdalena zdecydowata o wyborze liceum ogolno-
ksztatcgcego nieopodal miejsca zamieszkania, w klasie o profilu humanistycz-
nym. Realizowata tam rozszerzony program nauczania z 4 przedmiotéw: jezy-
ka polskiego, angielskiego, historii i geografii, wzieta takze udziat w konkursie
historycznym organizowanym przez IPN. Nie miata rowniez probleméw z ro-
wie$nikami. Zdata mature bez Zadnej taryfy ulgowej na oceny dobre i bardzo
dobre, cho¢ niepotrzebnie zmienita poziom z rozszerzonego na podstawowy.
Chciata dostac¢ sie na studia, ale matura podstawowa okazala sie niewystarcza-
jaca. Wobec tego Magdalena postanowita odczeka¢ rok i przystapi¢ ponownie
do matury na poziomie rozszerzonym z jezyka polskiego i historii sztuki. Dzie-
ki temu w 2010 roku dostata sie na historie sztuki na UMK i UKSW - wybrata
UKSW. W tym tez roku wzieta udziat w drugim w swoim Zyciu turnusie rehabi-
litacyjnym zorganizowanym dla mtodziezy niewidomej i stabowidzacej przez
0ddziat Warminsko-Mazurski PZN w Olsztynie. Turnus odbyt sie w Rabce.
Nawigzane wéwczas przyjaznie z réwiesnikami majacymi podobne problemy
trwaja do dzis.

Plany dotyczace przyszlosci

Magdalena pragnie nie tylko zdoby¢ wyksztalcenie na poziomie wyzszym,
skonczy¢ wymarzony kierunek studiow, ale tez zacza¢ zy¢ samodzielnie, zato-
zy¢ rodzine. Pragnie podja¢ prace w muzeum - chciataby zosta¢ wolontariu-
szem w Muzeum Narodowym oraz cztonkiem Stowarzyszenia Przyjaciét Mu-
zeum Narodowego, aby rozwija¢ swoje zainteresowania. Sztuke traktuje
bowiem nie tyle zawodowo, co bardziej hobbystycznie. Chciataby Zy¢ normal-
nie i ma nadzieje, Ze mimo probleméw wzrokowych uda jej sie osiagnac to, co
zamierzyta.

Rodzina dziecka z choroba Stargardta — niepokoje rodzicow
Rodzina majaca dziecko z zaburzeniami rozwojowymi na tle rzadkiego

schorzenia genetycznego zmaga sie ze specyficznymi problemami obejmujg-
cymi zaréwno samo dziecko (diagnoza, akceptacja stanu niepetnosprawnosci,
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identyfikacja oraz poszukiwanie wymaganej pomocy specjalistycznej: medycz-
nej, rehabilitacyjnej, psychologicznej, pedagogicznej, ewentualnie logopedycz-
nej i innej), jak i cztonkéw jego rodziny, a zwlaszcza rodzicow. Wymaga od
nich konstruowania innych niz dotychczasowe relacji interpersonalnych,
przewarto$ciowania zakladanych celéw i osiggnie¢ uznawanych za pozadane
w zyciu kazdego cztowieka, zmiany statusu materialnego, czasami zmiany re-
lacji z dalsza rodzing, przyjaciétmi, blizszym oraz dalszym otoczeniem spo-
tecznym. Niezbedne jest takze usilne, czesto meczace i silnie stresujace, zabie-
ganie o pomoc instytucji, organizacji, stowarzyszen dziatajacych na rzecz ludzi
z niepetnosprawnoscia i ich rodzin oraz zaakceptowanie koniecznosci specjal-
nej edukacji dziecka, tolerancji zréznicowanych (nie zawsze pozytywnych
i oczekiwanych) postaw i zachowan spotecznych wobec dziecka niepeino-
sprawnego i jego rodziny.

Rodzice targani sg réwniez licznymi, momentami skrajnymi i trudnymi do
opanowania przeciwstawnymi uczuciami i emocjami zwigzanymi z dzieckiem
oraz jego dalsza drogg zyciowa. Dominuje niepokdj, lek, obawa o rozwdéj i przy-
sztos$¢ dziecka. Uczucia owe znajduja swoja obserwowang egzemplifikacje na
ogo6t we wczesnych okresach rozwoju dziecka. Ztagodzi¢ opisane stany moze
profesjonalna diagnoza oraz empatyczny, ludzki sposéb jej przekazu, podajacy
zar6wno ewentualne zagrozenia, jak i perspektywy rozwoju dziecka. Istotne
jest tez ukierunkowanie wiedzy rodzicOw na temat pomocy terapeutycznej
i rehabilitacyjnej oraz informacje o przydatnych instytucjach w pobliZzu miejsca
zamieszkania. Uczucia leku i niepokoju u rodzicéw wywotujg tez dos¢ czeste
inne choroby dziecka, niezwigzane z kwestiami wzrokowymi oraz potrzeba ich
leczenia. Dominujg jednak te wigzgce sie z terapig wzrokowa.

Rodzice niepokojg sie o przebieg rozwoju dziecka, jego edukacje oraz przy-
szte zycie osobiste i zawodowe. Jest oczywiste, ze podobnych watpliwosci nie
uda sie unikngé. Nie moga one jednak usztywnia¢, dezintegrowac i zdomino-
wac zycia rodziny i dziecka, spowodowa¢ ucieczki od rzeczywisto$ci. Nadzieja
na mozliwo$¢ maksymalnego rozwoju dziecka i jego osobiste samospetnienie
oraz wszelkie dziatania sprawiajace, Ze ta nadzieja sie ziSci, pozytywnie wpty-
waja na rozwoéj samego dziecka oraz pozwalajg rodzinie prowadzi¢ zwykte,
normalne Zycie. Rodzice na ogét sami, z wtasnej inicjatywy zabiegajg o specja-
listyczne wsparcie (informacyjne, rehabilitacyjne, edukacyjne, materialne,
rzeczowe, instytucjonalne) i przewaznie je otrzymuja w niezbednym zakresie
(na przyktad w Polskim Zwigzku Niewidomych, instytucjach opieki medycznej,
pomocy spotecznej, instytucjach edukacyjnych, Panstwowym Funduszu Reha-
bilitacji Os6b Niepetnosprawnych). Nie ma jednak sytuacji odwrotnej, kiedy to
specjalistyczna pomoc jest oferowana rodzinie i dziecku po zdiagnozowaniu
jego problemoéw rozwojowych.
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Pozadane wsparcie dla dziecka z choroba Stargardta
i jego rodziny

Na podstawie analizy réznych form wsparcia udzielonego dziecku z zespo-
tem Stargardta oraz jego rodzinie pojawia sie wniosek o potrzebie wsparcia
psychicznego. Powinno sie go udziela¢ zaraz po zdiagnozowaniu choroby
u dziecka i kontynuowaé przez kolejne lata jego zycia. Wybrane formy
wsparcia psychicznego: rozmowa, wyjasnienie problemu, empatyczne wy-
stuchanie obaw przewaznie daja oczekiwane efekty. Niestety, jak pokazuje
praktyka, dzieci z zespotem Stargardta oraz ich rodziny takiego wsparcia nie
otrzymujg.

Formy pomocy rodzinie majacej dziecko ze schorzeniem
Stargardta — fora internetowe, stowarzyszenia

WSs$réd wybranych organizacji, gdzie dzieci oraz rodziny majace dziecko
z chorobg Stargardta moga zglosi¢ sie po pomoc, znajduja sie: Polski Zwigzek
Niewidomych - Zarzad Gtéwny, Warszawa, ul. Konwiktorska 9, <www.pzn.
org.pl>, Stowarzyszenie na rzecz Dzieci z Zaburzeniami Genetycznymi ,GEN”
w Poznaniu, os. Zwyciestwa 10c, <www.gen.org.pl>. Informacji mozna réwniez
szuka¢ na forach internetowych: <www.retina-forum.pl>, <www.okulistyka
dziecieca.pl>.

Podsumowanie

W dostepnej literaturze naukowej — medycznej, psychologicznej, pedago-
gicznej - znajduje sie niewiele informacji dotyczacych specyfiki rozwoju oraz
funkcjonowania dziecka z zespotem Stargardta i jego rodziny. By¢ moze wyni-
ka to z faktu, ze wiele os6b z danym zespotem, mimo do$wiadczania proble-
méw natury wzrokowej, znakomicie radzi sobie we wszystkich mozliwych
sferach aktywnos$ci: edukacji, Zyciu codziennym i spotecznym, orientacji
i przemieszczaniu sie w przestrzeni, relacjach interpersonalnych, zdobywa
bardzo czesto wysokie wyksztatcenie, realizuje sie w Zyciu dorostym prywat-
nie i zawodowo (przyktadem moze by¢ znana w Polsce i za granica sopranistka
Ewa Lewandowska). Chorzy potrafiag pokona¢ problemy z percepcjg wzrokowa
dzieki doskonale rozwinietym mechanizmom kompensacyjnym wykorzystujg-
cym pozostale zmysly, komunikacje werbalng oraz myslenie abstrakcyjne.
Umieja takze pokonywaé problemy natury psychicznej dotyczace obaw o wlasne
Zycie z pogarszajacym sie wzrokiem oraz na to pogorszenie odpowiednio sie
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przygotowac. Jednakze sukces zyciowy osoby z zespotem Stargardta jest uza-
lezniony nie tylko od umiejetnosci i cech indywidualnych samego niepeino-
sprawnego, ale rowniez od nastawienia rodziny, postaw spotecznych oraz sys-
temu wsparcia, ktéry - jak opisano powyzej - niestety ma powazne braki
ograniczajgce jego zakres i jako$¢.

Bibliografia

Becker E. (2004), Choroba Stargardta - etiologia, rozpoznanie, terapie, oprac. i ttum. P.S.
Krol, ,Retina. Biuletyn Polskiego Stowarzyszenia Retinitis Pigmentosa”, 1 (12), <http://
www.retina-forum.pl/retina/12 /retinal2.html> [17.03.2010].

Deutman A.F. (2003), Stargardt’s disease, (in:) Orphanet Encyclopedia, January, <www.
orpha.net/data/patho/GB/uk-Stargardt.pdf> [28.07.2011].

Kanski J.J. (1997), Okulistyka kliniczna, wyd. pol. pod red. Z. Zagoérskiego, Wydawnictwo
Medyczne Urban & Partner, Wroctaw.

Nizankowska M.H. (red.) (2007), Okulistyka. Podstawy kliniczne, Wydawnictwo Lekarskie
PZWL, Warszawa.

Pacholec M. (2001), Wstepniak, ,Biuletyn Informacyjny PSRP”, 1 (4).

Postota A. (2010), Nowe oczy, ,Wprost”, 13.

Prost M. (2010), Gtéwne przyczyny slepoty i pogorszenia widzenia u dzieci w Polsce oraz
mozliwosci ich zapobiegania i leczenia, <www.okulistykadziecieca.pl> [17.03.2010].

<www.okulistykadziecieca.pl> [17.03.2010].

<www.orpha.net>[08.08.2011].

<www.retina-forum.pl> [17.03.2010].






MARZENNA ZAORSKA
URSZULA PRAWDZIK

Dziecko z zespolem
Wolfa-Hirschhorna (WHS)

Nazwa zespotu pochodzi od nazwisk dwdéch badaczy: Ulricha Wolfa z Frei-
burga oraz Kurta Hirschhorna z Nowego Jorku, ktérzy niezaleznie, wraz z kie-
rowanymi przez siebie zespotami naukowcéw, w roku 1964 opisali zespot
zwigzany z delecja krétkiego ramienia chromosomu 4 (4p) (Passarge, 2004,
s. 404). Inne Zrédta z kolei podaja (Chen 2003), Ze omawiany zesp6t opisali
Cooper i Hirschhorn w 1961 roku, natomiast nieprawidtowos$ci budowy chro-
mosomu 4 u pacjentéw z danym zespotem stwierdzono w roku 1970 (Wieczo-
rek, 2003).

Zespot spowodowany jest mikrodelecja fragmentu jednego z pary chromo-
soméw 4. By omawiany zespdt wystgpit w postaci pelnoobjawowej, wymagana
jest obecno$¢ delecji terminalnej prazka 4p16.3. Kariotyp pacjentéw z oma-
wiang aberracja chromosomalna zapisuje sie nastepujaco: 46,XY,del(4)(p16.3)
u ptci meskiej i 46,XX,del(4)(p16.3) u pici zenskiej. Oprécz tak zwanej delecji
terminalnej stwierdza sie rowniez wystepowanie innego typu aberracji chromo-
somowych: translokacji, delecji interstycjalnej ramienia krétkiego oraz chromo-
somu pierScieniowego. W locus 4p16.3 znajduje sie gen kandydacki zespotu
(Wolf-Hirschhorn Syndrome Candidate 1; WHSC1, OMIM*602952). W patogeneze
zespolu moze by¢ zaangazowany gen HOX6 (OMIM*142983) w locus 4p16.1.
Prawdopodobnie zespét Wolfa-Hirschhorna i tagodniej przebiegajacy zespot
Pitta-Rogersa-Danksa (PRDS, OMIM#262350) nalezg do schorzen allelicznych
o naktadajacych sie fenotypach (Battaglia, Carey, Wright, 2001). Do niedawna
uwazano, ze manifestacja kliniczna WHS zalezy od rozmiaréw uszkodzenia
chromosonu, to znaczy ,duza” delecja odpowiada za pelne spektrum objawéw,
mikrodelecje za$ sg zwigzane z tagodniejszym przebiegiem zespotu. Najnow-
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sze wyniki badan genetyki molekularnej zdaja sie nie potwierdzac tej tezy,
poniewaz rozmiar delecji nie zawsze koreluje z natezeniem objawoéw klinicz-
nych (Korzeniewska-Eksterowicz i in., 2010, s. 249).

WHS objawia sie gtéwnie niska masa urodzeniowg, op6Znieniem rozwoju
psychoruchowego, matogtowiem, specyficzng/charakterystyczng dysmorfig
twarzy, anomaliami budowy matzowin usznych, wadami zamkniecia (roz-
szczepy podniebienia albo wargi, coloboma teczowki, wady przegrod serca).
Na wykaz cech dysmorficznych twarzy sktadajg sie: skosno-dolne ustawienie
szpar powiekowych, wydatna gtadzizna czaszki, hiperteloryzm oczny, szeroki,
dziobiasty nos, wysokie i wydatne czoto - cechy te tgcznie opisywane s3 jako
Greek warrior helmet face (twarz przypominajaca hetm grecki) - zmarszczka
nakatna, nisko osadzone uszy, opadanie powiek i rzadkie brwi w linii srodko-
wej, wrodzona hipotonia mie$niowa oraz op6znienie wzrastania. Stwierdza sie
takze spodziectwo (u chtopcéw) i wady uktadu kostnego. U noworodka pici
meskiej z zespotem Wolfa-Hirschhorna zauwaza sie stope konsko-szpotawg
(Iwanowski, Midro, 2002). O ostatecznym rozpoznaniu WHS decyduje badanie
chromosoméw ujawniajgce monosomie 4p, a w okolicznos$ciach prawidtowego
kariotypu badanie molekularne zmian w 4p16.3 (Iwanowski, Midro, 2002).

Wsréd zasadniczych zaburzen obecnych w zespole WHS znajduja sie: upo-
$ledzenie umystowe (100%), mikrocefalia (91%), zaburzenia wzrastania
w okresie ptodowym (IUGR) (86%), zaburzenia wzrastania w okresie postna-
talnym (76%), hiperteloryzm oczny (74%), hipoplazja zuchwy (69%), duze
matzowiny uszne (69%), skolioza (66%), wady w budowie narzadéw ptcio-
wych zewnetrznych (64%), szeroki, dziobiasty nos (64%), waskie i wysoko
sklepione podniebienie (podniebienie gotyckie) (57%), wrodzone wady serca
(55%), napady padaczkowe (47%), zez. Te dane odnosz3 sie do 3 przypadkéw
prezentowanych w artykule Molecular characterisation of chromosome 4p dele-
tion resulting in Wolf-Hirschhorn Syndrome L.L. Estabrooks i wspotpracowni-
kow. Wieczorek (2003) natomiast podaje, Ze na cechy charakterystyczne ze-
spotu sktadaja sie te wymienione powyzej, jednak niepelnosprawnos¢ intelek-
tualna wystepuje w populacji oséb z zespotem WHS z duzym zréznicowaniem
(od stopnia lekkiego do gtebokiego) w 75% przypadkéw.

Iwanowski i Midro (2002) podaja, Ze okoto 20% dzieci z tym zespotem nie
dozywa 2. roku zycia (inne dane méwig o 35%). Czesto$¢ wystepowania zespo-
tu szacuje sie na okoto 1 na 50 000 urodzen; wedtug innych statystyk: od 1 na
50 000 do 1 na 95 000 - uwaza sie, ze czesto$¢ wystepowania moze by¢ wyz-
sza z uwagi na 58-procentowg wykrywalno$¢ tej choroby (Iwanowski, Midro,
2002, s. 286). WHS czesciej pojawia sie u dziewczynek. W Polsce opisano okoto
12-13 przypadkéw zespotu (Iwanowski, Midro, 2002; Korzeniewska-Eks-
terowicz i in., 2010). Zollino i wsp6tpracownicy (2008) wspominajg o 80 przy-
padkach opisanych w literaturze przedmiotu.
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Wiedza na temat specyfiki zespotu, jego objawéw oraz wczesna diagnoza
pozwalajg na zaplanowanie i podjecie adekwatnego leczenia oraz rehabilitacji
psychopedagogicznej, co stanowi istotny element stymulacji rozwoju dziecka
oraz wsparcia psychoedukacyjnego jego rodziny. Pozwala takze na identyfika-
cje rodzinnego ryzyka mozliwosci wystgpienia zespotu u kolejnego potom-
stwa. Diagnoza fenotypowa WHS obejmuje opis oraz analize cech antropolo-
gicznych (w tym cech dysmorficznych) oraz klinicznych (w tym wad narzadow
wewnetrznych). Wsrdod cech morfologicznych znajduja sie nastepujace: op6z-
nione wzrastanie w okresie pre- i postnatalnym, wrodzona hipotonia $rednie-
go stopnia, obecnos¢ cech dymorficznych (miedzy innymi: matogtowie, wypu-
kta gtadzizna czota, tukowaty przebieg linii brwi, szeroko rozstawione i ptasko
osadzone gatki oczne, szczelina teczéwki, szerokie szpary powiekowe, czesto
skierowane sko$nie w dot, wysunieta i szeroka nasada nosa, dtugi grzbiet nosa,
krétka odlegto$¢ nosowo-wargowa, hipoplazja szczeki, waska szpara ust
z wywinietg warga gérng i dolng, czasami rozszczep wargi i/lub podniebienia,
nisko osadzone uszy z hipoplastycznym ptatkiem, naczyniaki) (Iwanowski,
Midro, 2002, s. 286).

Wady narzadéw wewnetrznych majace wpltyw na duza umieralnos¢ dzieci
w okresie noworodkowym i niemowlecym wigza sie miedzy innymi z zaburze-
niami Srodkowej linii ciata. Moga to by¢: agnezja ciala modzelowatego (brak
spoidia wielkiego), brak podziatu mézdzku na pétkule (brak spoidta mézdzku),
izomeryzm ptuc, wady serca (na ogo6t dotyczace przegrod), wady nerek, spo-
dziectwo (wada wrodzona polegajaca na lokalizacji ujécia cewki moczowej na
brzusznej stronie pracia). Zauwazono takze wady uktadu kostnego, szczegdlnie
skolioze, ktéra powaznie komplikuje proces nabywania umiejetnosci rucho-
wych i powoduje trudnosci ruchowe. Inne wady opisywanego uktadu to: po-
dtuzne rozszczepy rak, aplazja (niewyksztatcenie) kosci promieniowej, hipo-
daktylia (zmniejszona liczby palcéw), malformacja (zmiany dysplastyczne)
stép lub samych palcéw (Iwanowski, Midro, 2002, s. 286).

Powaznym problemem wystepujacym w WHS sg zaburzenia neurologiczne
(wrodzona hipotonia mie$niowa) oraz napady drgawkowe w pdZniejszym
okresie zycia. Stad dzieci rozwijaja sie z opdznieniem w obszarze rozwoju psy-
choruchowego, komunikacyjnego (niewerbalna i alternatywna komunikacja)
i spotecznego. Nadto wskazane problemy komplikuje obecno$¢ wad stuchu
typu przewodzeniowego i/lub odbiorczego oraz wad wzroku (Iwanowski, Mi-
dro, 2002, s. 289). Ze wzgledu na duza umieralno$¢ dzieci z WHS w literaturze
przedmiotu istnieje niewiele opiséw pokazujgcych rozwoj oraz funkcjonowa-
nie dzieci w okresie szkolnym.

Zesp6t Wolfa-Hirschhorna mozna zdiagnozowa¢ juz w okresie prenatal-
nym za pomocg badan USG. Widoczne sa woéwczas wybrane wady organiczne,
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na przyktad nosa, warg, oczu, spodziectwo - u ptodéw meskich, wady serca
oraz inne nieprawidtowosci: czasami wielowodzie czy ostabienie ruchéw pto-
du. Dzieci rodza sie z niska masg urodzeniowa. S3 podatne na infekcje, ktore
oprécz wad narzadéw wewnetrznych sg przyczyng znacznej umieralnosci no-
worodkéw i niemowlat z tym zespotem. Obserwuje sie takze niski przyrost
wagi ciata (ponizej 2%) mimo prawidtowego podawania pokarmu. Jak stwier-
dzaja Iwanowski i Midro (2002, s. 289), przyczyng moga by¢ zaburzenia ssania,
potykania, rozszczepy. Wystepujace wady serca mozna stosunkowo tatwo sko-
rygowac chirurgicznie. Obserwuje sie réwniez nadmierna sucho$¢ skéry oraz
naczyniaki.

W okresie niemowlecym utrzymujg sie problemy z karmieniem. Nadto po-
jawiajg sie napady drgawkowe (9.-10. miesigc), stany padaczkowe (40% przy-
padkéw), podZniej wyrzynaja sie zeby mleczne (czesto o nieprawidtowym
ksztatcie, odmiennej kolorystyce, znieksztalconym szkliwie). W tym czasie
umiera okoto 1/3 dzieci z WHS (Iwanowski, Midro, 2002, s. 289).

W okresie wczesnego dziecinstwa (od 1. do 3. roku zycia) niektére objawy
WHS utrzymuja sie (drgawki, problemy z potykaniem, ze snem - czeste budze-
nie sie w nocy), inne tagodniejg (niekiedy poprawia sie zdolno$¢ potykania,
zmniejsza ulewanie pokarmoéw), ale tez pojawiajg nowe (stereotypowe ruchy
ragk w postaci klaskania, mycia, ugniatania, bicia sie po gtowie). Dotychczas
uwazano, ze z powodu uszkodzen organicznych dzieci z WHS nie moga cho-
dzi¢. Aktualnie u okoto 40% dzieci zaobserwowano obecno$¢ tej umiejetnosci
dzieki wczesnej rehabilitacji ruchowej (Iwanowski, Midro, 2002, s. 289). Dzieci
maja trudnosci z nabywaniem mowy artykutowanej, porozumiewaja sie natu-
ralnymi gestami i wokalizacjami. Jedynie nieliczne opanowuja kilka stéw,
a niektérym udaje sie wypowiadac¢ kilka prostych zdan, ale dopiero w okresie
szkolnym.

W okresie przedszkolnym (3-6 lat) utrzymuje sie niski przyrost masy ciata
i wzrostu. Moga ustgpi¢ napady drgawkowe. Dzieci narazone s3g na czeste in-
fekcje - z dominacjg nawracajacego zapalenia ucha §rodkowego, zatok, oskrze-
li i ptuc. Przebieg chordéb jest ciezszy i wydtuzony w czasie. W okresie péZnego
dziecinstwa oraz adolescencji (7-18 lat) obserwowano zauwazalny postep
w rozwoju ruchowym (nabycie umiejetnosci samodzielnego chodzenia - na
ogo6t okoto 7. roku zycia), umystowym i komunikacyjnym (z pojawieniem sie
prostej komunikacji werbalnej - okoto 12. roku zycia). Jednakze w omawianej
grupie znajdowaty sie tez osoby z upo$ledzeniem umystowym oraz stereoty-
piami (zachowaniami autostymulacyjnymi, przypominajacymi nawet zacho-
wania autystyczne). U cze$ci utrzymywaty sie napady drgawek, napady
padaczkowe, niski wzrost (od 94 centymetréw w wieku 14 lat do 132 centy-
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metréw w wieku 17 lat), pogtebiata sie skolioza, pojawiaty sie przykurcze,
a dojrzewanie piciowe byto opdznione (Iwanowski, Midro, 2002).

Jak pokazujg badania naukowe, do niedawna niewiele oséb z WHS dozywa-
to dorostosci. Sytuacja ta zmienia sie z powodu wczesnej diagnozy, bardziej
efektywnej opieki medycznej oraz wsparcia psychopedagogicznego. Najstarsza
Zyjaca osobg z WHS w roku 2002 byt 39-letni meZzczyzna. Mozna znaleZ¢ tez
informacje o urodzonej w roku 1986 kobiecie o imieniu Yanthel. W okresie
pomiedzy pdéznym dziecinstwem i adolescencja czesto$¢ wad i zaburzen na-
rzagdowych jest mniejsza, szczegdlnie wad serca. Charakterystyczne sg wtedy
niski wzrost, matogtowie i niski poziom komunikacji werbalnej oraz sprawno-
$ci intelektualnej — co moze by¢ efektem zaniedban w udzielaniu wymaganej
pomocy medycznej i psychopedagogicznej.

Dziecko z zespolem Wolfa-Hirschhorna
— studium przypadku Karoliny P.

Informacje biograficzne, diagnostyczne i rozwojowe

Karolina urodzita sie w 2005 roku droga cesarskiego ciecia, o czasie,
w szpitalu w $redniej wielko$ci miejscowosci na p6tnocy Polski [wiek matki:
28 lat; wiek ojca: 29 lat (ojciec jest jedynakiem, jego matka byta kilkakrotnie
w ciazy, ale zakoniczyly sie one samoistnym poronieniem)]. Wazyta 1950 gra-
moéw, otrzymata 9 punktéw w skali Apgar. Badania medyczne stanu noworod-
ka pozwolity zdiagnozowaé¢ dysmorfie twarzy i rozszczep podniebienia. Lekarz
oceniajacy kondycje urodzeniowag poinformowat takze o prawdopodobien-
stwie braku watroby i $§ledziony oraz o niepomys$lnym rokowaniu co do moz-
liwosci dalszego przezycia (sugerowano, Ze dziecko nie przezyje 2 dob).
W toku dalszych badan specjalistycznych okazato sie, ze sg wszystkie narzady
wewnetrzne. Wobec tego zaczeto poszukiwaé przyczyny niskiej wagi urodze-
niowej i rozszczepu podniebienia. Podejrzewano, Ze przyczyna mogto by¢ pa-
lenie papieroséw przez matke oraz niedbaty stosunek matki do siebie i wtas-
nego stanu w czasie cigzy. Dopiero pdZniej zwrdcono uwage na fakt, ze jest to
trzecia cigza z kolei (dwie pierwsze zakonczyly sie poronieniem). Stwierdzono,
ze przyczyng wad wrodzonych u dziecka moze by¢ jakis zesp6t uwarunkowany
genetycznie. Rodzice otrzymali skierowanie do poradni genetycznej w Biatym-
stoku. Pojechali tam z dwumiesieczng juz cérka. W poradni pobrano krew do
badan genetycznych, a ich wyniki przestano miesiagc pézniej. Jednak nie do

1 Wiecej na ten temat: le Blon, 2003.
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konca byty one jasne dla rodzicéw. Na poczatku maja 2005 roku przyjechat do
domu dziewczynki lekarz genetyk z Biategostoku, prof. Piotr Iwanowski, ktéry
w jasny i wyczerpujacy sposob przekazat informacje na temat problemoéow
rozwojowych dziecka. Zatem czas oczekiwania na diagnoze nie byt dtugi,
a sposob jej podania taktowny, przystepny, empatyczny.

Podczas kolejnej wizyty w Bialymstoku ojciec dziecka uzyskat specjali-
styczne konsultacje od dr Aliny Midro, ktére daty nadzieje na przyszty rozwdj
dziecka. W czasie udzielania porad ojcu matka dziewczynki byta obecna przy
specjalistycznych badaniach, ktéorym poddano Karoline. Wykazaty one wade
serca w postaci ubytku przegrody przedsionkowej oraz zwezZenie tetnicy ptuc-
nej, uszkodzenie nerwu wzrokowego, niedostuch w granicach 40-60 dB. Roz-
szczep podniebienia oraz wada serca zostaly usuniete operacyjnie. W Kajeta-
nach, w Instytucie Fizjologii i Patologii Stuchu dwukrotnie wykonano drenaz
uszu (wystapity zapalenia ucha). Dziewczynka przez pewnie czas nosita apara-
ty stuchowe, ale nie daly one oczekiwanego skutku. W wieku 2 lat u Karoliny
pojawity sie pierwsze zeby, ale o nieprawidtowym ksztatcie i zabarwieniu.
Dwa razy zdarzyly sie krotkie ataki padaczkowe, ale badanie EEG nie wykazato
zmian $wiadczacych o obecnosci epilepsji. By¢ moze byty to stany jednorazo-
we, bez tendencji do nawrotu.

Dziewczynka do chwili obecnej nie méwi, jedynie ptacze w charaktery-
styczny sposob, ktéry przez tonacje dZzwiekéw i monotonie przypomina miau-
czenie kota (tak, jak w zespole Cri du Chat). Od urodzenia jej rozwdéj umystowy
nie przebiega prawidtowo. W sierpniu 2009 roku zesp6t orzekajacy w Poradni
Psychologiczno-Pedagogicznej w Suwatkach zdiagnozowat uposledzenie umy-
stowe w stopniu gtebokim. Do chwili obecnej Karolina jest bardzo podatna na
infekcje. Czesto zwykty katar koniczy sie u niej zapaleniem oskrzeli z powodu
braku umiejetnosci odkrztuszania zalegajacej wydzieliny. Wielokrotnie byta
hospitalizowana. W wieku 5 lat wazyta zaledwie 9,5 kilograma i mierzyta 104
centymetry. Apetyt ma dobry, ale w jej ciele nie odktada sie tkanka ttuszczowa.
Dziewczynka lubi by¢ przytulana i przebywaé¢ w towarzystwie innych ludzi.
Kiedy zostaje sama na dtuzej, zaczyna ptakac. Preferuje kolorowe i $wiecace
zabawki, najlepiej dZwiekowe, nie potrafi jednak utrzymac ich w rece. Wystepuja
u niej specyficzne autostymulacje: ruchy diofimi przypominajgce ugniatanie
i klaskanie. Dobrze sypia w nocy, a w ciggu dnia potrafi spa¢ okoto 2 godzin.

Charakterystyka Srodowiska rodzinnego
Rodzina Karoliny sktada sie z 4 oséb: rodzicéw i starszego, 7-letniego bra-

ta. Od chwili narodzin Karolina byta (i jest nadal) otoczona troskliwg opieka ze
strony rodziny, a szczeg6lnie matki, ktéra byta zmuszona zrezygnowac z pracy,
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by méc w pelni zaopiekowac sie niepelnosprawnym dzieckiem. W opiece nad
dzieckiem pomaga takze mieszkajgca z rodzing babcia (jest juz na emeryturze
i niemal caty swoj wolny czas poswieca wnukom). Ojciec dziecka pracuje na
dwéch etatach, aby zapewni¢ utrzymanie rodzinie. Jest wiec przystowiowym
gosciem w domu, co dotkliwie odczuwa starszy syn Krystian (obecnie uczesz-
cza do I klasy szkoty podstawowej i bardzo identyfikuje sie z ojcem). Brakuje
mu kontaktu z ojcem. OczywiScie matka podejmuje préby zrekompensowania
tych brakdéw, ale nie zawsze sie to udaje.

Karolina czesto choruje. Trafia wtedy na leczenie szpitalne, gdzie towarzy-
szy jej matka. Wowczas starszy brat czuje sie szczeg6lnie osamotniony, mimo
statej opieki ze strony dziadkéw. Druga babcia jeszcze pracuje zawodowo, ale
jak tylko moze, stara sie pomd6c w opiece nad wnukami. Jesli jest to mozliwe,
zabiera Krystiana do siebie, pomaga w odrabianiu prac domowych, stara sie
poswieci¢ mu jak najwiecej uwagi. Pomaga tez siostra matki, jednak ze wzgle-
du na ograniczone mozliwosci czasowe, z powodu pracy zawodowej, nie zaw-
sze jest w stanie wspomaga¢ najblizszych na miare ich potrzeb i oczekiwan.
Tym bardziej, Ze na przyktad karmienie Karoliny wymaga specjalnych umie-
jetnosci, ktore, wbrew pozorom, nie sg tatwe do opanowania.

Finansowo rodzina radzi sobie wystarczajgco dobrze, cho¢ zyje skromnie.
Zarobki ojca, zasitek na dziecko niepelnosprawne, $wiadczenia rodzinne na
dwoje dzieci, dodatek na rehabilitacje, zasitek pielegnacyjny i $wiadczenia
pielegnacyjne w wiekszoSci pokrywajg wydatki.

Pomoc specjalistyczna oraz organizacja wspomagania
rozwoju do 1. roku zycia

W 7. miesigcu zycia Karolina zostata skierowana na rehabilitacje medycznag
(istniata bowiem potrzeba wspomagania sfery ruchowej). Stato sie to na wnio-
sek matki, ktéra poprosita pediatre prowadzacego dziecko w miejscu zamiesz-
kania o wydanie takiego skierowania. Zostato ono wypisane przez lekarza
(chociaz nie byt przekonany o potrzebie takich dziatan). Rehabilitacja miata sie
rozpocza¢ w Suwatkach, ale tam odméwiono jej podjecia ze wzgledu na wade
serca (ubytek przegrody przedsionkowej). Stwierdzono, Ze ¢wiczenia moga
nadto obcigzac¢ uszkodzony narzad.

Pojawita sie wiec idea zorganizowania rehabilitacji ruchowej w Biatymsto-
ku. Poczatkowo mys$lano o metodzie Vojty. Nie zdecydowano sie jednak na nig
z powodu znacznego obcigZzenia serca. Zaproponowano rodzicom, aby spré-
bowali uzyskaé¢ pomoc rehabilitacyjng w Etku. Tam teZz podjeto pierwsze ¢wi-
czenia. Niestety, przy ich wykonywaniu dziewczynka zaczeta sinie¢. Trzeba
byto zrezygnowac z tej metody wspomagania sfery ruchowej. Rodzice kolejny
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raz zostali odestani do innej placéwki. Trafili do Gizycka i tam rozpoczeto re-
habilitacje metoda NDT Bobath, ktérg Karolina przyjeta dobrze. Przez nastep-
ne 2 lata systematycznie raz lub 2 razy w tygodniu uczestniczyta w zajeciach
rehabilitacyjnych. Proponowano réwniez podjecie rehabilitacji tg sama metoda
w Warszawie, ale ze wzgledu na zbyt duza odlegto$¢ oraz znaczne koszty zwia-
zane z przejazdami rodzice nie zdecydowali sie na to. Z czasem rehabilitacja
zaczela przynosi¢ zauwazalne efekty. Byto to bardzo budujgce z perspektywy
stanu psychoemocjonalnego rodzicéw oraz rozwojowego ich dziecka. Nawet
wada serca nie przeszkadzata w uzyskiwaniu oczekiwanych postepéw w funk-
cjonowaniu ruchowym oraz somatycznym. Rehabilitacja dziecka w poblizu
miejsca zamieszkania nie byta tez bardzo powaznym obcigzeniem dla skrom-
nego budzetu rodziny. MozZna byto dostosowa¢ godziny zaje¢ do czasowych
mozliwos$ci rodzicéw, a szczegdlnie ojca, ktéry pracowat zawodowo. Zdarzaty
sie mimo to sytuacje, kiedy trzeba byto prosi¢ o pomoc innych cztonkéw rodzi-
ny lub znajomych.

Wspomaganie rozwoju do 3. roku zycia

0d 7. miesigca do 3. roku zycia Karolina byta rehabilitowana metoda NDT
Bobath w Gizycku. Nastepnie, z inicjatywy matki, zostata zapisana do Specjal-
nego Osrodka Szkolno-Wychowawczego w Suwatkach (O$rodek Rehabilitacyj-
no-Edukacyjno-Wychowawczy Polskiego Stowarzyszenia na rzecz Osob z Upo-
$ledzeniem Umystowym Koto w Gizycku). Dzieki temu dalszym wspomaga-
niem rozwoju Karoliny metoda NDT Bobath zajat sie rehabilitant pracujacy
w tej placowce. Pracuje on z dzieckiem do chwili obecnej - codziennie w jej do-
mu po 45 minut. Efekty sa widoczne i bardzo cieszg wszystkich bliskich. Karolina
zaczyna podnosi¢ sie do samodzielnego siadania, trwa praca nad wy¢wiczeniem
odruchu raczkowania. Rodzice sa cztonkami Stowarzyszenia Pomocy Dzieciom
Specjalnej Troski w Suwatkach, ktore zapewnia dodatkowa rehabilitacje metoda
NDT Bobath raz w tygodniu. Stowarzyszenie i o$rodek umozliwiajg réwniez
branie udziatu w masazach (jest dowozona przez rodzicéw), zajeciach logope-
dycznych i integracji sensorycznej (odbywaja sie w domu). Dziewczynka miata
bra¢ takze udziat w hipoterapii, ale warunkiem byto nabycie umiejetnosci samo-
dzielnego siedzenia. Miata tez mozliwos$¢ uczestniczenia w kilku zajeciach z do-
goterapii, ktére bardzo lubita, ale zostaty one przerwane na pewien czas i dopie-
ro niedawno okazato sie, Ze beda kontynuowane. Od wrzeé$nia do listopada
2009 roku Karolina uczestniczyta w rehabilitacji ruchowej prowadzonej meto-
da Vojty w Biatymstoku. W listopadzie skonczyto sie skierowanie uprawniaja-
ce do korzystania z takiej rehabilitacji i rodzice nie zdecydowali sie na jej kon-
tynuacje, bowiem nie zauwazyli znaczacych efektéw.
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Aktualna sytuacja rozwojowa

Na podstawie danych z obserwacji, wynikéw badan i informacji od rodzi-
cOw u dziecka stwierdzono niepelnosprawnos¢ intelektualng w stopniu gtebo-
kim (na skutek obcigzenia zespotem Wolfa-Hirschhorna). Dziewczynka ma
bardzo ograniczony kontakt z otoczeniem ze wzgledu na brak mowy artyku-
towanej. Utrudnione jest tez wypracowanie komunikacji alternatywnej. Ponad-
to nabycie kompetencji komunikacyjnych komplikuje wada stuchu (80-90 dB)
oraz wzroku (uszkodzenie nerwu wzrokowego). Prawdopodobnie Karolina ma
nikte pozostatosci wzroku. Potrafi przez dtuzszy czas skupi¢ uwage na przed-
miotach, a nawet na twarzy matki, reaguje na glto$niejsze dzwieki, szczeg6lnie
te, ktore styszy po raz pierwszy. Rozpoznaje tez glosy ludzi i czasami reaguje
ptaczem, kiedy niespodziewanie ustyszy nieznany gtos. Lubi by¢ noszona
i kotysana. Okazuje wtedy rados$¢, Smiejac sie i machajgc rekami. Dzieki inten-
sywnej i dtugotrwatej rehabilitacji prowadzonej przez specjalistéw widoczne
s3 postepy w rozwoju. Mimo ze ma 5 lat, nie potrafi samodzielnie siedzie¢, ale
potrafi juz utrzymac gtowe i prébuje podnosic sie do siadania.

Sugerowane ukierunkowanie dzialan
edukacyjno-rehabilitacyjnych

Po analizie dotychczasowych dziatan rehabilitacyjnych i edukacyjnych oraz
uzyskanych efektéw wskazane wydaje sie koncentrowanie na pracy specjali-
stycznej w wybranych obszarach wspomagania rozwoju: ruchowego (dalsza
rehabilitacja metodg NDT Bobath, masaze); psychoemocjonalnego i spoteczne-
go (zajecia z integracji sensorycznej, logopedyczne, dogoterapia). Za realizacje
tych zadan powinni by¢ odpowiedzialni rehabilitanci, nauczyciele oraz rodzice
dziecka. Wazne jest, by w miare mozliwoSci cata rodzina wiaczata sie w zajecia
indywidualne i grupowe z psychologiem. Ich celem jest psychoterapeutyczne
wsparcie rodziny dziecka ze zlozona, sprzezong niepetlnosprawnoscig. Nie
mniej istotne jest nauczenie cztonkéw rodziny umiejetnosci zwigzanych z pra-
3 specjalistyczng w domu oraz witaczenie ich w faktyczne dziatania rehabilita-
cyjne w obszarze rehabilitacji medycznej, psychopedagogicznej i spotecznej.

Rodzina z dzieckiem z WHS - niepokoje rodzicow,
dotychczasowe trudnosci

Rodzina majaca dziecko z wielozakresowymi zaburzeniami rozwoju na tle
rzadkiego schorzenia genetycznego zmuszona jest do zmagania sie z licznymi
problemami dotyczacymi nie tylko dziecka (diagnoza, akceptacja stanu niepet-
nosprawnosci, poszukiwanie pomocy specjalistycznej: medycznej, rehabilita-
cyjnej, psychologicznej, pedagogicznej, logopedycznej i innej), ale takze jej sa-
mej (zmiana dotychczasowych relacji interpersonalnych w rodzinie, celéw
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i warto$ci w zyciu rodzinnym, statusu materialnego, czasu do dyspozycji na
zycie rodzinne, relacji z dalsza rodzing, przyjaciétmi, blizszym i dalszym oto-
czeniem spotecznym) oraz otoczenia spotecznego, w ktérym zyje i funkcjonuje
(konieczno$¢ zabiegania o pomoc instytucji oraz organizacji dziatajacych na
rzecz niepelnosprawnych i ich rodzin, pogodzenia sie z potrzeba specjalnej
edukacji dziecka, akceptacji zréznicowanych postaw i reakcji spotecznych na
dziecko niepetnosprawne i rodzine z takim dzieckiem). Rodzice zmagaja sie
réwniez z wieloma trudnymi uczuciami i emocjami zwigzanymi z dzieckiem.
Dominuje lek o jego zycie i rozwdj. Uczucia owe pojawiaja sie na og6t zaraz po
narodzinach dziecka, kiedy okazuje sie, Ze jest z nim ,co$ nie tak”. Rozwiaé
pojawiajace sie obawy moze szybka diagnoza oraz wtasciwy sposéb zakomu-
nikowania jej, nieukrywajacy prawdy o zaistniatej sytuacji, ale wyjasniajacy tez
mozliwo$ci rozwoju dziecka mimo istniejgcych zagrozen i ograniczen, a takze
wskazanie mozliwosci edukacji i rehabilitacji najblizej miejsca zamieszkania.

Niepokdj powoduja tez czeste choroby dziecka, liczne pobyty w szpitalu
oraz konieczno$¢ poddawania sie wymaganym zabiegom operacyjnym.
W przypadku WHS naleza do nich operacje rozszczepu podniebienia oraz ope-
racje serca przeprowadzane w petnej narkozie. Kolejnym uczuciem, z ktérym
czesto zmagajg sie rodzice, jest niepewnos$¢ dotyczaca tego, co moze sie wyda-
rzy¢ kazdego dnia. Nigdy nie wiadomo, czy dziecko nie zachoruje, czy mozliwy
bedzie wyjazd na wyznaczone badania, konsultacje, zajecia specjalistyczne.
Pojawiajg sie tez obawy dotyczace przysztosSci, pytania, co bedzie, kiedy za-
braknie rodzicéw. Kto wtedy zaopiekuje sie dzieckiem? Oczywiscie takich watp-
liwosci nie uda sie unikng¢, ale nie moga one dezorganizowaé, zdominowac
zycia rodziny i dziecka. Nie mozna ciggle zamartwiac¢ sie i ucieka¢ od realnego
zycia. Trzeba kierowa¢ sie nadzieja na mozliwo$¢ maksymalnego rozwoju
dziecka. Takie podejScie pozytywnie wptywa na rozwéj samego dziecka, jak tez
pozwala rodzinie prowadzi¢ w miare normalne zycie.

Rodzice na ogét sami, z wtasnej inicjatywy zabiegaja o specjalistyczne
wsparcie (informacyjne, rehabilitacyjne, edukacyjne, materialne, rzeczowe,
instytucjonalne) i przewaznie je otrzymuja w niezbednym zakresie. Nie ma
jednak sytuacji odwrotnej, kiedy to specjalistyczna pomoc jest oferowana ro-
dzinie i dziecku po zdiagnozowaniu jego probleméw rozwojowych.

Wsparcie spoleczno-rehabilitacyjne otrzymywane
przez rodzine majaca dziecko z WHS

Na podstawie analizowanego indywidualnego przypadku mozna wniosko-
wa¢, ze wsparcie udzielone rodzinie Karoliny dotyczyto w gtéwnej mierze
kwestii informacyjnych (dostarczenie informacji na temat istoty zespotu WHS
ze strony genetykdéw - prof. P. Iwanowskiego, dr A. Midro), rehabilitacji, jaka
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mogta otrzymac (i do tej pory otrzymuje) w instytucjach specjalnych - Specjal-
nym Os$rodku Szkolno-Wychowawczym w Suwatkach oraz Stowarzyszeniu
Pomocy Dzieciom Specjalnej Troski w Suwatkach (z pomocy tych instytucji
korzysta od ukonczenia 3. roku zycia, wcze$niej korzystata z rehabilitacji ru-
chowej w ramach stuzby zdrowia) oraz spraw finansowych - $wiadczen
z tytutu niepetnosprawnosci.

Rodzice Karoliny zwrdcili sie rowniez z prosba o pomoc do Fundacji Polsat
(<www.fundacjapolsat.pl>), Fundacji TVN (<www.fundacjatvn.onet.pl>) i Fun-
dacji Atlas (<www.atlas.com.pl>). Z kazdej z nich otrzymali wsparcie finanso-
we z przeznaczeniem na rehabilitacje domowa. Dzieki niemu dziewczynka
mogta by¢ czeSciej i intensywniej rehabilitowana ruchowo (koszt jednej wizyty
domowej rehabilitanta wynosit 80 z1). Takze dzieki akcji Wielkiej Orkiestry
Swiatecznej Pomocy (swww.wosp.pl>) otrzymata mate do hydromasazu. Zda-
rzaja sie tez sytuacje, kiedy anonimowi i nieznajomi ludzie, dowiedziawszy sie
o schorzeniu dziecka, z potrzeby serca przekazuja darowizne pieniezng lub
rzeczowg (na przyktad zabawki).

Duze znaczenie miat i ma kontakt rodzicéw Karoliny z rodzicami majgcymi
dzieci z zespotem Wolfa-Hirschhorna lub innym schorzeniem genetycznym (na
przyktad w ramach wspoétpracy ze Stowarzyszeniem Pomocy Dzieciom Spe-
cjalnej Troski w Suwatkach, Stowarzyszeniem na rzecz Dzieci z Zaburzeniami
Genetycznymi ,,GEN” w Poznaniu, <www.gen.org.pl>). Wymiana doswiadczen,
rozmowy na temat probleméw zycia codziennego, empatia podnosza na duchu
i daja silty do pokonywania pojawiajacych sie problemdéw i trudnosci oraz do-
daja wiary w mozliwo$¢ osiggniecia oczekiwanego sukcesu.

Pozadane wsparcie dziecka i rodziny majacej dziecko z WHS

Na podstawie analizy jako$ci réznych form wsparcia udzielonego dziecku
z zespotem WHS oraz jego rodzinie pojawia sie wniosek o potrzebie wsparcia
psychicznego. Ten typ pomocy powinien wystapi¢ tuz po zdiagnozowaniu cho-
roby u dziecka i by¢ kontynuowany w nastepnych latach jego zycia. Rozmowa,
zrozumienie, wyjasnienie, a nawet wystuchanie obaw przez specjaliste na og6t
pomaga i tagodzi napiecia psychoemocjonalne. Czym innym jest bowiem
przedstawienie wtasnych przezy¢ najblizszej rodzinie (rodzicom, rodzenstwu,
teSciom), a czym innym profesjonaliScie majgcemu okreslong wiedze meryto-
ryczng i umiejetno$ci praktyczne prowadzenia dziatan psychoterapeutycznych.
Niestety takiej formy wsparcia rodzina Karoliny do dnia dzisiejszego nie otrzy-
mata. Matce wprawdzie udato sie uczestniczy¢ w kilku spotkaniach grupowych
z psychologiem Kklinicznym w Specjalnym O$rodku Szkolno-Wychowawczym
w Suwatkach, ale dopiero wtedy, gdy dziecko zostato podopiecznym tej placéw-
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ki (od 3 lat). Nie byty one jednak systematyczne, a wiec nie pomagaty w roz-
wigzywaniu pojawiajacych sie na biezgco trudnosci. Po kilku spotkaniach mat-
ka zrezygnowata z uczestniczenia w nich. Marzeniem rodzicéow dziewczynki
jest zdobycie Srodkéw w wysokosci 6 tysiecy euro na zakup urzadzenia do
chodzenia o nazwie ,Walker” produkowanego przez niemiecka firme. Liczg, ze
moze dzieki hojnosci ludzi zdotajg zdoby¢ wymagane $rodki.

Formy pomocy rodzinie - fora internetowe, stowarzyszenia

Wsréd wybranych organizacji i foréw internetowych, gdzie dzieci oraz ro-
dziny majace dziecko z WHS mogg szuka¢ pomocy, s3: Stowarzyszenie na rzecz
Dzieci z Zaburzeniami Genetycznymi ,,GEN” w Poznaniu, os. Zwyciestwa 10c,
61-646 Poznan, <www.gen.org.pl>; Fundacja Dzieciom ,Zd3zy¢ z Pomocg”, ul.
Lomianska 5, 01-685 Warszawa, gm. Bielany (dzieki fundacji rodzice gromadza
$rodki finansowe na dodatkowa rehabilitacje poprzez odpisanie 1% podatku
lub ztozenie darowizny), <www.dzieciom.pl>.

Podsumowanie

W dostepnej, nielicznej literaturze przedmiotu przy ocenie mozliwosci
rozwojowych dziecka z zespotem Wolfa-Hirschhorna oprécz zazwyczaj nie-
pomyslnych charakterystyk stricte medycznych znajdujemy tez réwnie niepo-
mys$lne charakterystyki rozwojowo-funkcjonalne. Przewaznie stwierdzaja one
glebokie uposledzenie umystowe, opdznienie w rozwoju psychoruchowym,
spotecznym i w rozwoju komunikacji z otoczeniem. Jednakze do$wiadczenia
rodzin majacych takie dzieci oraz specjalistow z nimi pracujacych - nieulegaja-
cych pesymistycznym prognozom - dowodzg istnienia potencjatu rozwojowe-
go u dzieci z WHS. Stwierdza sie bowiem u niektdérych dzieci zauwazalne po-
stepy w rozwoju pod wptywem specjalnej rehabilitacji medycznej i psychope-
dagogicznej, szczeg6lnie w zakresie nabywania umiejetnosci ruchowych (na-
wet samodzielnego chodzenia), psychoruchowych (niewerbalne reakcje na
osoby bliskie), rozwoju percepcji, umiejetnosci skupienia uwagi, nawigzywania
kontaktéw i komunikacji z innymi ludZzmi (nawet nabycie umiejetnosci kon-
struowania prostych wypowiedzi werbalnych). Take wnioski budza nadzieje
cztonkéw rodziny majacej dziecko z WHS oraz innych ludzi z ich otoczenia.
Dziecku za$, poprzez zmiane mentalnego nastawienia do specyfiki i konse-
kwencji zespotu WHS, daja szanse (za pomoca stosownej opieki medycznej,
psychologicznej i pedagogicznej) na rozwoj, mimo istniejgcych ograniczen.
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Dziecko z wrodzonym ubytkiem
skory (ACC) oraz jego rodzina
— problemy psychopedagogiczne

Wrodzone ubytki skéry owlosionej gtowy (aplasia cutis congenita - ACC)
obejmuja zmiany od niewielkich i powierzchownych, po ubytki rozlegte, o po-
wierzchni przekraczajgcej 100 centymetrow kwadratowych, zlokalizowane
w warstwie dermalnej skory, tkance podskdrnej, a nawet w okostnej, koSciach
czaszKi i opony twardej (Kruk-Jeromin, Iljin, 2008, s. 95).

Wrodzony ubytek skéry dotyczy najczesciej skéry owtosionej szczytu gto-
wy, ale moze pojawic sie na tutowiu lub konczynach (Wyrzykowski i in., 2007).
Wystepuje u 1 na 10 000 noworodkéw. Po urodzeniu dostrzegalne jest owrzo-
dzenie, ktore szybko zmienia sie w blizne. Zasadniczo owrzodzenie lub blizna
zlokalizowane s3g na szczycie gtowy albo linii posrodkowej (75%). Sporadycz-
nie ubytkowi skdéry owtosionej gtowy towarzyszy brak kosci i opony twardej,
a nawet mo6zgu (20%). Ta anomalia w 25% pojawia sie na skérze tutowia lub
konczyn, czasami z obustronng symetrig. U 10% dzieci ubytek skéry dotyczy 3
z wymienionych lokalizacji. Zdarzaja sie przypadki, ze wrodzonemu ubytkowi
skéry wspéttowarzysza inne anomalie odlegtych narzadéw (Kruk-Jeromin,
Iljin, 2008, s. 95).

ACC moze wspotistnie¢ z wieloma genodermatozami (pecherzowym od-
dzielaniem sie naskoérka, zaburzeniami chromosomalnymi i pierwotng trisomia
chromosomu 13, zespotem Adamsa-Olivera - Pousti i Bartlett opisali bliznieta
z tym zespotem; u jednego stwierdzono wade serca, u drugiego wady palcow;
u matki bliZnigt zaobserwowano wade serca i ACC; wielu innych cztonkéw tej
rodziny bylo obarczonych wada serca, za: Kruk-Jeromin, Iljin, 2008, s. 98),
a takze z rozszczepem podniebienia, przepukling pepkowg, wadami serca,
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oczu, przewodu pokarmowego lub osrodkowego uktadu nerwowego, réznymi
chorobami skéry (Kruk-Jeromin, Iljin, 2008, s. 95). Fullana i wspétpracownicy
opisali 12 czlonkéw jednej, pieciopokoleniowej rodziny, u ktérych obserwo-
wano ACC (Kruk-Jeromin, Iljin, 2008, s. 95). Stwierdzano tez obecno$¢ ACC
u dzieci z zespotem Downa. U noworodka obserwowana zmiana ma wyglad
owrzodzenia o zréznicowanej gtebokosci lub rézowej, gtadkiej, ptaszczyznowej
blizny, przewaznie pozbawionej owlosienia (Kruk-Jeromin, Iljin, 2008, s. 96).

Etiopatogeneza ACC do dzi$ nie zostata w pelni poznana. Na og6t pod uwage
bierze sie czynniki zewnetrzne i genetyczne. W wielu przypadkach wyjasnie-
niem moze by¢ teza o upoS$ledzeniu tgczenia sie embrionalnych linii tkanko-
wych w rozwoju wewnatrzmacicznym (Jazienicka i in., 2007). Po raz pierwszy
ACC opisali Cordon i Friedel w roku 1767, a w wieku XIX dane na temat ekspo-
nowanych probleméw dopemili Conwey i Biliard (1828). Nie podano jednak
etiopatogenezy omawianej anomalii. Brano pod uwage nieprawidtowy rozwdj
mozgowia i nadmierny ucisk powiekszajacego sie moézgu na skére szczytu
gtowy. Zatem wielu innych autoréw wskazywato na czynniki wewngatrzma-
ciczne (zbyt mato lub zbyt duzo wod ptodowych, zrosty owodniowe, nieprawi-
dtowosci naczyniowe, zatory, niedokrwienie skéry), urazy zewnetrzne, infek-
cje wirusowe i farmakologiczne $rodki teratogenne. Sporadycznie, bardzo
rzadko, podawano rodzinne wystepowanie ACC. Z powatpiewaniem odnoszo-
no sie do czynnika genetycznego, szczegdblnie przy postaciach wieloognisko-
wych z symetrycznym umiejscowieniem zmian (Kruk-Jeromin, Iljin, 2008,
s. 96). Leczenie opisywanej wady zalezy od gtebokosci i rozlegtosci obecnych
zmian. Przy ubytku ko$ci i opony zalecana jest wczesna interwencja chirur-
giczna. Natomiast blizne skéry owlosionej koryguje sie ze wzgledéw estetycz-
nych w okresie przedszkolnym lub nawet p6Zniej. Schorzenie ulega wygojeniu
z pozostawieniem blizny (Kruk-Jeromin, Iljin, 2008, s. 96).

Jak podaja Jazienicka i wspo6tpracownicy (2007), mieszki wtosowe w obre-
bie skéry twarzy rozwijaja sie u ptodu pod koniec 1. trymestru cigzy, w obrebie
skéry glowy oraz pozostatych obszaréw ciata okoto 4. miesigca zycia ptodowe-
go. Mieszki wlosowe powstajg w nastepstwie pgczkowania komoérek naskorka
w glab skéry, w potaczeniu z proliferujaca mezenchymga, ktoéra ostatecznie
staje sie brodawka wtosa. W 18. tygodniu zycia ptodowego stwierdza sie obec-
no$¢ todyg wtosa rosnacych na catym ciele. Po urodzeniu sie dziecka nie po-
wstajg juz nowe mieszki wlosowe.

W 7.-8. miesigcu zycia ptodowego dochodzi do wypadania owtosienia
mieszkowego (lanugo), ktére zostaje zastgpione krotkimi, delikatnymi wtosa-
mi (vellus). Wkrétce po urodzeniu u zdrowych, donoszonych noworodkéw do
4. miesigca zycia dochodzi do fizjologicznej utraty wtoséw, a do okresu doj-
rzewania rozwijaja sie wlosy ostateczne. U noworodkdéw wzrost wtosow
w obrebie skoéry glowy jest zsynchronizowany, to znaczy wszystkie wtosy
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w obrebie analizowanego obszaru znajduja sie w tej samej fazie cyklu wtoso-
wego. W okresie pomiedzy 4. miesigcem a 2. rokiem zycia cykl rozwojowy
wtosa staje sie rozsynchronizowany. Prawidtowy cykl wlosowy i cechy morfo-
logiczne todygi wltosa moga zosta¢ zaburzone przez wiele czynnikéow we-
wnatrz- i zewnatrzpochodnych (Jazienicka i in., 2007).

W przypadkach wrodzonego ubytku skoéry na ogét stwierdza sie ograni-
czony, owalny defekt owlosionej skory gtowy o réznej gtebokosci (poczawszy
od ubytku naskédrka, do ubytku skéry petnej grubosci, ubytku kosci, mie$ni,
nawet opon mézgowych). W dwdch trzecich sg to zmiany pojedyncze, w jednej
trzeciej zmiany zwigzane z innymi wadami rozwojowymi. W literaturze
przedmiotu (Jazienicka i in., 2007) wymienia sie nastepujgce typy ACC:

- izolowany ACC,

- ACC z wada konczyn,

- ACC na tutowiu tacznie z innymi wadami,

- ACC z wadami okolicy przedusznej,

- ACC tacznie z EB (epidermolysis bullosa),

- ACC zwiazane z narazeniem na $rodek teratogenny.

Kruk-Jeromin i Iljin (2008), bazujac na obserwacji 28 os6b z ACC w wieku
2-46 lat leczonych w Klinice Chirurgii Plastycznej, Rekonstrukcyjnej i Este-
tycznej Uniwersytetu Medycznego w Lodzi w latach 1981-2007, przedstawity
patomorfologie wady, obecno$¢ i specyfike wspétistnienia innych zaburzen
wrodzonych oraz rézne metody plastyki ptatowej w obszarze skéry owtosionej
gtowy. W badaniach nie udato sie wskaza¢ czynnikéw etiopatogenetycznych.
Badaniami objeto 14 dziewczynek i 14 chlopcéw oraz mezczyzn. W 20 przy-
padkach wrodzona blizna zlokalizowana byta na szczycie glowy, w 6 w okolicy
ciemieniowej w poblizu linii posrodkowej, w 2 w okolicy skroniowej. W 16
przypadkach ksztatt blizny byt okragty, w 10 owalny, u 2 chtopcéw blizna
sktadata sie z 2-4 symetrycznych zmian. Wymiary blizny wynosity od 4 do 25
centymetrow kwadratowych. U jednej dziewczynki, ktéra zmarta nagle w wie-
ku 18 lat, wspo6tobecne byty inne anomalie: w obrebie skory owtosionej glowy
(tak zwany wdowi czubek i trojkatny zarost w linii posSrodkowej czota), twarzy
(guz czota i gtadzizny, hiperteloryzm, faldy nakatne krétkie i szerokie wedzi-
detko wargi gérnej, diastema, waskie i wysokie podniebienie z kostnym grzbie-
tem w linii poSrodkowej) oraz wada serca. U Zadnego z pacjentéw nie stwier-
dzono rodzinnego wystepowania ACC ani wplywu czynnikéw zewnetrznych
podczas cigzy matki. Badanych poddano leczeniu chirurgicznemu. Operacja
polegata na wycieciu zmiany i pokryciu wtérnego ubytku jednym platem skoéry
owlosionej z sasiedztwa lub kilkoma. Mniejsze zmiany operowano jednoeta-
powo (20 przypadkéw), wieksze dwuetapowo (8 przypadkéw). Gojenie prze-
biegato bez powiktan: byto bardzo dobre u 22 os6b, dobre u 6. W 15 przypad-
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kach w rezultacie podjetej terapii odnotowano obecno$¢ pojedynczych miesz-
kow wiosowych, a ich brak w 13 (Kruk-Jeromin, Iljin, 2008, s. 97).

Zdaniem autorek badan rozpoznanie wrodzonego ubytku skéry powinno
obejmowac nastepujace czynnosci: wywiad, ocene wygladu i lokalizacji zmia-
ny, badanie histopatologiczne. Wywiad powinien wykluczy¢ blizny pourazowe,
a badanie kliniczne i histopatologiczne zmiany chorobowe. Natomiast leczenie
jest uzaleznione od nasilenia wady. Badaczki uwazaja, ze korekta, szczegdlnie
izolowanych ubytkéw, wymaga interwencji medycznej wytacznie z uwagi na
wskazania estetyczne. Wiek pacjenta zakwalifikowanego do operacji odtwér-
czej nie ma znaczenia (Kruk-Jeromin, Iljin, 2008, s. 98-99).

Wyrzykowski i wspotpracownicy (2007), analizujgc 9 przypadkéw ACC le-
czonych w Klinice Chirurgii Dzieciecej Akademii Medycznej w Gdansku w ciggu
ostatnich 45 lat i koncentrujac sie na przypadku 6-letnich siéstr, jednojajowych
bliZniaczek, dotknietych wada o réznej rozlegtosci i nasileniu, przedstawiaja
proces leczenia majacy na celu doraZne zabezpieczenie dzieci w wieku nowo-
rodkowym oraz pézniejsze, polegajace na odtworzeniu jednolitego pokrycia
wtosami i ciagto$ci koSci czaszki. W badaniu histopatologicznym wycietych
zmian wykazano cechy typowej blizny. Leczenie chirurgiczne ze wzgledow
estetycznych dato dobre wyniki. Wiasne do$wiadczenia kliniczne, jak i prze-
glad literatury naukowej daty wskazanym wyzej autorom podstawe do zapro-
ponowania zasad postepowania w réznych formach ACC:

1) wrodzone ubytki skéry owtosionej gtowy nieprzekraczajgce 2 centyme-
tréw Srednicy, nawet obejmujace gltebsze warstwy skdéry wtasciwej, moga by¢
leczone zachowawczo;

2) przypadki rozlegtych ACC, zwtaszcza z duzymi ubytkami kos$ci czaszki
i odstonieciem opony twardej i zatoki strzatkowej, wymagajg wczesnego le-
czenia chirurgicznego;

3) wczesne leczenie chirurgiczne polega na wykorzystaniu lokalnych tech-
nik ptatowych dla zabezpieczenia waznych Zyciowo narzadéw;

4) przenoszenie wolnych ptatéw z wykorzystaniem techniki mikrochirur-
gicznej ma ograniczone zastosowanie z racji wieku oraz niedorozwoju naczyn
towarzyszacego wadzie;

5) zabiegi odtworcze powinny by¢ odtozone w czasie do 4.-5. roku zycia, co
pozwala na maksymalng odbudowe koSci czaszki;

6) w zabiegach rekonstrukcyjnych powtok czaszki nalezy stosowacl kla-
syczne techniki z wykorzystaniem ekspanderéw tkankowych i przenoszeniem
wtasnych tkanek.

Z kolei Nadolna i Gajewski (2009) sg organizatorami i realizatorami badan
naukowych, ktoérych celem byto przedstawienie patomorfologii ACC, jak row-
niez problemoéw i watpliwos$ci zwigzanych z wyborem sposobu leczenia oraz
mozliwych powiktan. Bazujac na analizie danych zgromadzonych w latach
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1978-2009 na Oddziale Chirurgii Dzieciecej Szpitala Wojewddzkiego w Go-
rzowie Wielkopolskim (autorzy leczyli 4 noworodki z peilng postacia ACC),
obserwacjach wlasnych oraz piSmiennictwie specjalistycznym, okreslaja
2 mozliwe drogi postepowania terapeutycznego: operacyjng probe zamkniecia
ubytku lub leczenie zachowawcze. Podajg, Ze u badanych 2 noworodkéw,
u ktérych stwierdzono najciezsza posta¢ ACC, to znaczy tgczny ubytek skory,
kosci czaszki i opony twardej, uzyskano wygojenie ubytku. Obserwowano tez
stopniowe uzupeianie ubytku kostnego. W jednym przypadku pacjent zmart
z powodu pekniecia opony twardej i tak zwanego nastepowego zapalenia opon
mozgowo-rdzeniowych, w drugim takze zmart wskutek wspotistniejgcych wad
wrodzonych. W $wietle zrelacjonowanych badan uzyskano wniosek o podob-
nym stopniu sprawdzalnosci podanych wyzej metod leczenia ACC. Elementem
decydujacym o powodzeniu leczenia, oprocz wspotistniejagcych wad wrodzo-
nych, bylo niedopuszczenie do wysuszenia cienkiej, hypolastycznej opony
twardej pokrywajacej mézgowie, co skutkowato jej martwicg i perforacja (Na-
dolna, Gajewski, 2009).

Problemy psychopedagogiczne dziecka z ACC
— studium przypadku Piotra O.

Sytuacja zdrowotna i rozwojowa

Piotr O. urodzit sie 30.03.2001 roku w mie$cie Sredniej wielkosci, znajduja-
cym sie na poétnocy Polski, o czasie, z cesarskiego ciecia i cigzy zagrozonej na
tle zatrucia cigzowego (gestoza). W momencie narodzin dziecka matka miata
20 lat, ojciec - 23 lata. Wystepowato obcigzenie rodzinne nastepujgcymi cho-
robami: nadci$nieniem, cukrzycg, rakiem krtani oraz otytoscig. W czasie cigzy
matka byta pod statg opieka lekarska, ale nie zostata poinformowana, ze roz-
wdj ptodu przebiega nie w petni normalnie. Podejrzewa, ze - szczegélnie pod
koniec cigzy - lekarz wiedzial o nieprawidtowosciach, jednak nie przekazat
zadnych informacji na ten temat. Waga urodzeniowa Piotra wynosita 3154
gramoéw, dtugosé ciata 49 centymetréw, otrzymat 9 punktéw w skali Apgar
(pomiaru dokonywano w 1., 3., 5. i 10. minucie po urodzeniu). Dziecko byto
okrecone pepowing, miato skére marmurkowa. Zostatlo umieszczone w inku-
batorze. Nieprawidlowosci rozwojowe zauwazono tuz po urodzeniu. Lekarze
nie byli jednak w stanie postawi¢ konkretnej diagnozy. Poczatkowo twierdzili,
bazujac na obserwacji anomalii (galaretowa konsystencja ubytku, pogrubione
petle naczyniowe), ze prawdopodobnie jest to znamie.



268 MARZENNA ZAORSKA, JAN OTREMBA

W drugiej dobie zycia dziecko zostato przewiezione do szpitala wojewd6dz-
kiego na diagnostyke oraz leczenie. Stwierdzono wspdtobecnos$¢ zakazenia
uktadu moczowego (N39) i ropnego zapalenia spojéwek (NH.10.2). Podjeto
terapie antybiotykowg, podajac gentamycyne. W trzecim tygodniu zycia po-
stawiono diagnoze o ACC (NQ82) bez towarzyszacych wad linii $rodkowej,
obecnosci tendencji przejSciowych do hipoglikemii. Wymiary ubytku w mo-
mencie narodzin to 3,5 x 5 centymetréw (rodzicom sugerowano istnienie po-
dobnego przypadku we Francji, gdzie rozmiary ubytku byty wielko$ci dwuzto-
towki). Po kilku tygodniach pobytu w szpitalu i po poprawie stanu zdrowia, na
prosbe rodzicéw, dziecko zostato wypisane do domu rodzinnego. Jednak raz
w tygodniu przyjezdzano na konsultacje lekarskie do poradni chirurgiczne;j.
Sygnalizowano, ze ubytek bedzie sie powiekszal wraz ze wzrostem dziecka.
Taka sytuacja trwata do 6. roku Zycia. PéZniej (w czerwcu 2008) chtopiec zo-
stat poddany zabiegowi chirurgicznemu plastycznemu w Kklinice specjalistycz-
nej w Gdansku polegajacemu na wszczepieniu ekspandera w celu naciggniecia
skéry. Zdecydowano sie na ekspander jednostronny, chociaz rozwazano tez
mozliwo$¢ ekspandera obustronnego, z ktérego jednak zrezygnowano. Po kil-
ku dniach chtopca wypisano z kliniki.

Do 3. roku Zzycia chtopiec nie byt karmiony mlekiem krowim. Sugerowano
obecnos$¢ alergii i podjeto odpowiednie leczenie, ale ta diagnoza nie potwier-
dzita sie. Nadto wystepowato atypowe zapalenie skéry oraz nadwaga od okre-
su wczesnego dziecinstwa (istnieje do dnia dzisiejszego - aktualnie Piotr wazy
70 kilograméw przy wzroscie 148 centymetrow, ma rozmiar buta 38). Kolejno
pojawita sie takze koslawos$¢ kolan. Do dzi$ chtopiec, z uwagi na swojg wade,
potrzebuje stale by¢ w cieple, poniewaz jego organizm do$¢ szybko sie ochta-
dza.

Przez okres do operacji oraz po wszczepieniu ekspandera dziecko chodzito
w czapce, by ukry¢ swoj problem. Przypadkowo spotkani ludzie zwracali uwa-
ge na specyfike glowy chlopca i pytali o przyczyne takiego stanu. Podejrzewali
nowotwdr lub oparzenie. Rodzice negowali te skojarzenia, cierpliwie ttuma-
cz3c, co faktycznie dolega ich dziecku. W tym czasie Piotr Zle sypiat, budzit sie
w nocy, odczuwat béle gtowy. Chtopiec ma wade wzroku (astygmatyzm) i nosi
szkta cylindryczne: +1,75/-2.

Edukacja

W wieku 5 lat Piotr zaczat uczeszczaé do przedszkola integracyjnego, jed-
nak przebywat tam bardzo kroétko, poniewaz bat sie dzieci niepetnosprawnych.
Edukacje w oddziale przedszkolnym podjat w zwyktej szkole og6lnodostepne;.
Przez pierwszy semestr systematycznie korzystat z zaje¢ szkolnych. W drugim
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semestrze miat nauczanie indywidualne z powodu zabiegu operacyjnego
w Klinice specjalistyczne;j.

W pierwszym etapie edukacyjnym (klasy I-1II) nie miat probleméw ani
z naukag, ani z rowie$nikami. Pojawiaty sie nieznaczne ktopoty, kiedy miat ogo-
long gtowe i ekspander. Jeden z kolegéw prébowat zrobi¢ na glowie Piotra
lotnisko dla samolotéw, inny uczen nazywat Piotra cyklopem, raz zostat ude-
rzony w glowe, co spowodowato zejscie pojawiajacej sie powtoki skérnej. Byty
to jednak zdarzenia sporadyczne (dzi$ nazywany jest ,Buli” ze wzgledu na
nadwage).

W szkole Piotr korzystat z gimnastyki korekcyjnej oraz zaje¢ logopedycz-
nych (uczeszcza na nie do dnia dzisiejszego - stwierdzono u niego parasygma-
tyzm szeregu szumigcego sz-2z-cz-dz na szereg syczacy s-z-c-dz). Jest tez pod
opieka poradni psychologiczno-pedagogicznej od roku 2005. Zdiagnozowano
u niego zaburzenia integracji sensorycznej, ADHD, ale stwierdzono tez tatwos¢
w nawigzywaniu relacji interpersonalnych i normalny rozwdj umystowy.
Chtopiec jest otwarty na inne dzieci, dzieli sie z kolegami i kolezankami swoimi
rzeczami. Nauczyciele jednak czasami sygnalizuja wystepowanie zachowan
gwattownych, niepohamowanych, nawet zagrazajacych bezpieczenstwu in-
nych ucznidéw. Piotr jest ciekawy $§wiata, interesuje go prawie wszystko. Szcze-
gblnie fascynuje sie komputerem, lubi jazde na rowerze, gre w pitke nozna,
wedkowanie. Utrzymuje kontakty z rowie$nikami poza szkota. Jego sprawnos¢
manualna jest na poziomie Srednim - brzydko pisze. Jednak bardzo dobrze
czyta, przejawia zdolno$ci matematyczne. Jego aktualny stan zdrowotny jest
zadowalajacy, rzadko choruje.

Sytuacja rodzinna oraz problemy rodzicow

Piotr jest jedynakiem. Rodzice, jak na razie, nie zdecydowali sie na kolejne
dziecko. Maja obawy co do sprawno$ci nastepnego potomka. Matka ma wy-
ksztalcenie podstawowe, nie pracuje, zajmuje sie domem i opiekuje synem;
ojciec ma wyksztalcenie Srednie, kontynuuje nauke w szkole policealnej dla
dorostych, otrzymuje rente z uwagi na niepetnosprawnos$¢ wzrokowa, aktyw-
nie dziata w Polskim Zwigzku Niewidomych - jest prezesem lokalnego kota tej
organizacji. Oboje pochodza z rodzin wielodzietnych - maja troje rodzenstwa.
Warunki mieszkaniowe rodziny w momencie narodzin dziecka byty zte (mate,
ciasne mieszkanie - jeden pokdj z kuchnia), dzi$§ sg do$¢ przyzwoite (stare
budownictwo: 3 pokoje, kuchnia, tazienka, biezgca woda).

Po przyjsciu Piotra na $wiat rodzice - jak twierdza - nie byli §wiadomi, ile
wysitku psychicznego, emocjonalnego, fizycznego i finansowego bedzie ich
kosztowa¢ zaistniata sytuacja. Na co dzien muszg by¢ wyczuleni, by chronié
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dziecko przed urazami mechanicznymi i opalaniem glowy, uczy¢ wtasciwych
reakcji na zainteresowanie jego wygladem ze strony innych ludzi, dba¢ o le-
czenie, wyja$nia¢ problemy fizyczne i ktopoty z zachowaniem. Po narodzinach
syna zadawali sobie, zrozumiate zresztg, pytania o przyczyny stanu dziecka,
o to, dlaczego wtasnie ich spotkata taka sytuacja, czy zdotaja sobie z nig pora-
dzi¢, jaka bedzie przysztos¢ dziecka. Doswiadczyli braku informowania
0 jego schorzeniu oraz ttumaczenia nieadekwatnego do oczekiwan (nazbyt
ogoblnego). Matka miata depresje poporodowa. Brakowato im opieki psycholo-
gicznej, grup wsparcia, by wydoby¢ sie z poczucia winy i bezradno$ci.

W Polsce rodzicom wcigz brakuje wsparcia w poszukiwaniu pomocy me-
dycznej i psychopedagogicznej. Nie ma tez organizacji skupiajacej rodzicow
majacych dzieci z wrodzonymi ubytkami skéry i specjalnych organizacji zajmu-
jacych sie wczesng pomocg psychologiczng na oddziatach potozniczych. Po-
trzebne jest poszerzenie kompetencji oraz wiedzy w analizowanym zakresie
pielegniarek srodowiskowych, ktére majg do$¢ czesty i bezposredni kontakt
z dzieckiem i jego rodzing. Wskazane uwarunkowania sprawiajg, ze rodzice
zmuszeni sg poszukiwa¢ pomocy na wlasng reke, w sposéb niezorganizowany,
chaotyczny, tracac przy tym niepotrzebnie duzo czasu, ktéry mozna poswiecié
dziecku i wlasnej rodzinie. Jedyna organizacja, w ktérej rodzice dzieci z rzad-
kimi schorzeniami mogg uzyska¢ wsparcie, jest Stowarzyszenie na rzecz Dzieci
z Zaburzeniami Genetycznymi ,GEN” w Poznaniu, os. Zwyciestwa 10c, 61-646
Poznan, <www.gen.org.pl>.

Podsumowanie

Biorgc pod uwage kompleksowg, interdyscyplinarng pomoc medyczng oraz
psychopedagogiczng, aktualng sytuacje dziecka z ACC oraz jego rodziny w Pol-
sce nalezy okresli¢ jako skrajnie trudna. Brakuje nie tylko zorganizowanego
systemu wsparcia spotecznego, ale nawet organizacji pozarzagdowej pomagajgcej
w sytuacjach wystepowania rzadkiej choroby. Okazywana pomoc, jak pokazuja
do$wiadczenia rodzicdw, jest dramatycznie niewystarczajaca, ma charakter do-
razny i niespdjny. Dlatego rysuje sie potrzeba powotania do zycia opisywane;j
organizacji, by zadba¢ o wiasciwe wspomaganie analizowanej grupy spoteczne;.
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Zespol Smitha-Lemliego-Opitza
(SLOS)

Rys historyczny

Zespot Smitha-Lemliego-Opitza (Smith-Lemli-Opitz Syndrome - SLOS)
(wcze$niej znane byty tez nazwy: SLO, zespét RSH czy zespo6t letalnych mno-
gich anomalii wrodzonych Rutledge’a) jest autosomalnie recesywnie uwarun-
kowang chorobg metaboliczng, charakteryzujaca sie wystepowaniem wad
wrodzonych ze wspdtistniejacym opdZnieniem rozwoju psychoruchowego. Od
1994 roku wiadomo, Ze jest spowodowany mutacja w genie kodujagcym reduk-
taze 7-dehydrocholesterolu (DHCR7), zlokalizowanym na chromosomie 11
(w regionie q12-q13).

Zespot ten okreslano rowniez mianem zespotu RSH od pierwszych liter na-
zwisk 3 opisanych w 1964 roku pacjentéw. Wtedy wtasnie Smith, Lemli i Opitz
doniesli o przypadkach 3 niespokrewnionych z soba pacjentéw o zbliZonej
kombinacji wad wrodzonych, obejmujacych matogtowie, zadarty ku gérze czu-
bek nosa, niepetnosprawno$¢ intelektualng, obniZone napiecie mie$ni, niedo-
rozwo6j meskich zewnetrznych narzadéw ptciowych oraz - u 2 z nich - przero-
stowe zwezenie odZwiernika. Brat jednego z badanych zmart, uznano wiec, ze
najprawdopodobniej réwniez cierpiat na te sama chorobe. Od roku 1964 uka-
zywaly sie kolejne opisy chorych z opdZnieniem rozwoju psychoruchowego
i podobnymi cechami w wygladzie. Pozwolily one na scharakteryzowanie co-
raz to nowych objawéw choroby. Miedzy innymi Dallaire i Fraser (1966)
wskazali, Ze opadanie powiek jest kolejng cechg wspdlng dla chorych z zespo-
tem SLOS, z kolei Lowry, Miller i MacLean (1968) opisali wystepowanie mato-
zuchwia (mikrognacji), dodatkowych palcow (polidaktylii) i rozszczepu pod-
niebienia, a Fried i Fraser (1972) przedstawili pierwsze przypadki chorych
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dorostych. Czesto w opisach klinicznych pojawiat sie zrost II i III palca stép
(syndaktylia), co okazato sie jednym z najczeSciej wystepujacych w omawia-
nym zespole objawdéw (Cowell, 1978).

Historycznie rozrdzniano 2 typy zespotu SLOS: klasyczny typ 1 i ciezszy, le-
talny typ II. Curry wraz ze wspoétpracownikami (1987) wydat obszerny raport
na temat 19 nieopisanych wcze$niej pacjentéw, nadajac schorzeniu, na ktére
cierpig, nazwe zesp6t Smitha-Lemliego-Opitza typu II. Dodatkowy palec (hek-
sadaktylie pozaosiowq) miato 18 z nich, 16 - wrodzone wady serca, 13 - rozsz-
czep podniebienia, a 10 zaéme. Podczas autopsji dodatkowo wykryto jeszcze:
chorobe Hirschsprunga u 5 pacjentéw, jednoptatowos¢ ptuc u 6, powiekszone
nadnercza u 4 oraz hiperplazje komdérek wysp trzustkowych (Langerhansa)
u 3. Wczesna umieralno$¢ w tej grupie chorych byta zjawiskiem powszechnym.
Naukowcy doszukali sie ponadto w literaturze kolejnych 19 przypadkoéw,
a wydany przez nich raport potwierdzit autosomalne recesywne dziedziczenie
tego zespotu. Podziat zespotu SLOS na 2 typy, to znaczy typ I - klasyczny oraz
typ Il - Smiertelny, okazat sie tylko teoretyczny. W rzeczywisto$ci bowiem, co
uwidocznito sie dopiero pézZniej, jest to zespot o szerokim i zmiennym spek-
trum objawéw - od postaci tagodnych, do przypadkéw letalnych, czyli $mier-
telnych (Opitz i in., 1987; Cunniff i in., 1997; Kelley, 1998).

Etiologia zespolu SLOS

Odkrycie w 1994 niedoboru reduktazy 7-dehydrocholesterolu jako czynni-
ka wywotujacego zesp6t SLOS (Tint i in., 1994) uczynito go pierwszym praw-
dziwym metabolicznym zespotem mnogich wad wrodzonych. Choroba ta zo-
stata okreslona jako prototyp zespotéw wad rozwojowych spowodowanych
wrodzonym btedem metabolizmu. Pauli, Williams, Josephson i Tint w 1997
ponownie przebadali jednego z pacjentéw, o ktérym donosili Smith, Lemli
i Opitz w 1964 roku. Rzeczywiscie odkryto u niego defekt biosyntezy choleste-
rolu. Badanie to umozliwilo ponadto poznanie stanu klinicznego (fizycznego,
rozwojowego i behawioralnego) dorostego, bo juz 34-letniego chorego (Pauli
iin., 1997).

Cechy kliniczne
Dziecko z zespotem SLOS rodzi sie z cigzy o zupelnie prawidtowym prze-

biegu. Por6d (w 75%) odbywa sie okoto 40.-44. tygodnia cigzy. W okresie no-
worodkowym stwierdza sie czesto brak odruchu Moro oraz zmienne napiecie
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miesniowe (poczatkowo wiotko$¢, a nastepnie wzmozenie napiecia mies$nio-
wego). U wiekszosci noworodkéw (90%) wystepuja zaburzenia w dzialaniu
uktadu pokarmowego (brak odruchu ssania, nieprawidtowosci w potykaniu,
wymioty, biegunka czy zaparcia) (Krajewska-Walasek, 1996; 2000). Zaburze-
nia wzrastania, zwlaszcza staby przyrost masy ciata, op6znienie rozwoju umy-
stowego (u 100% pacjentéw) oraz matogtowie (u > 95%) nalezg do jednych
z najbardziej charakterystycznych i statych objawéw choroby. Ponadto obser-
wuje sie zaburzenia zachowania (cechy autystyczne, auto- i alloagresje, zabu-
rzenia snu) i czesto wyraZnie charakterystyczny wyglad twarzy (miedzy inny-
mi opadanie powiek, zadarty nos, nisko osadzone uszy, mata zZuchwa) oraz
wady w uksztaltowaniu koniczyn (miedzy innymi syndaktylia II i III palca
u stdép). Jednak zaré6wno wystepowanie poszczegdlnych objawoéw, jak tez ich
nasilenie sg bardzo zmienne, zaleznie od postaci klinicznej choroby (Jezela-
-Stanek, 2006).

Postac tagodna:

e cechy dysmorfii twarzy niewielkiego stopnia, wyraZniej zaznaczone
w okresie wczesnodzieciecym: krotki nos z zadartym czubkiem, matoZuchwie,
pojedyncze wady rozwojowe, matogtowie;

« syndaktylia Il i III palca stop;

» w okresie niemowlecym z reguty wystepuja: zaburzenia odzywiania, sta-
by przyrost masy ciata, nieco wzmozone napiecie mie$niowe (obniZone napie-
cie mie$ni wystepuje zazwyczaj tylko po urodzeniu);

e umiarkowane opdéZnienie rozwoju psychomotorycznego, trudnosci szkol-
ne, zaburzenia zachowania;

» prawidtowe lub umiarkowanie obniZone stezenie cholesterolu w surowi-
cy krwi.

Posta¢ klasyczna i ciezka:

a) noworodek martwy lub urodzony z wadami wrodzonymi, jak:

¢ charakterystyczny, nieprawidtowy wyglad twarzy: zmarszczki nakatne,
krotki nos, matozuchwie;

« syndaktylia Il i III palca stop;

» polidaktylia pozaosiowa dtoni i/lub stop;

« nieprawidtowosci zewnetrznych narzadéw ptciowych, szczegdlnie u chtop-
cow: mate pracie, spodziectwo, wnetrostwo, narzady obojnacze u chtopcéw (tak
zwane obojnactwo rzekome meskie), az do odwrdcenia pici (narzady piciowe
zewnetrzne Zenskie u chtopca z kariotypem 46,XY);

e wady rozwojowe narzadéw wewnetrznych: serca - najczesciej defekt
przegrody przedsionkowo-komorowej (wspdlny kanat przedsionkowo-komo-
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rowy), nieprawidtowy sptyw zyt ptucnych; nerek - agenezja/hipoplazja, prze-
wodu pokarmowego - zwezZenie odZwiernika, choroba Hirschsprunga;

e inne:

- matogtowie/hipotrofia wewnatrzmaciczna;

- obnizone napiecie mie$ni;

- rozszczep podniebienia;

b) niemowle/dziecko:

» matogtowie z charakterystycznym wygladem twarzy: opadanie powiek,
zmarszczki nakatne, krotki i szeroki nos, matozuchwie;

¢ opOZnienie rozwoju psychomotorycznego;

« ulewania, biegunki (rzadziej zaparcia);

« staby przyrost masy ciata;

 zaburzenia zachowania: nadpobudliwo$¢ psychoruchowa, agresja, cechy
autystyczne;

« syndaktylia Il i III palca stop;

 nieprawidtowe zewnetrzne narzady ptciowe u chtopcéw;

» wady wrodzone narzadéw wewnetrznych u chtopcéw.

Inne cechy

Anstey i Taylor (1999) na podstawie wynikéw przeprowadzonej przez
nich ankiety wysnuli wniosek, ze zesp6t Smitha-Lemliego-Opitza moze by¢
pierwszym przyktadem dziedzicznego zaburzenia fotoczuto$ci, w ktérym
wrazliwo$¢ na promieniowanie UVA jest powszechna. Réwniez na podstawie
wynikéw ankiet telefonicznych przeprowadzonych wsréd 56 chorych Tierney
i wspoétpracownicy (2001) stwierdzili, iz badani wykazuja sie opdznieniem
umystowym, nadpobudliwoscia, tatwo sie irytujg, maja problemy z wystawia-
niem sie, cierpig na zaburzenia snu, maja tendencje do samookaleczen oraz
zachowan autystycznych. Doktor Elanie Tierney od kilku lat zajmuje sie ponad-
to autyzmem i jego zwigzkiem z niskim stezeniem cholesterolu. Interesowat
ja zwlaszcza problem leczenia zaburzen zachowania poprzez stosowanie
cholesterolu. Niestety, wbrew wcze$niejszym doniesieniom, jakoby dieta
bogatocholesterolowa powodowata poprawe zachowania dzieci z zespotem
SLOS, niedawno zostaty opublikowane wyniki ostatnich przeprowadzonych
badan, ktére nie potwierdzity korzystnego wplywu cholesterolu (Tierney
i in., 2010). Niektorzy chorzy z zespotem SLOS wykazuja zwiekszong podat-
nos¢ na infekcje. Moga to by¢ zapalenia w obrebie drég oddechowych, ucha
$Srodkowego czy nawracajgce zakazenia uktadu moczowego.
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Patomechanizm

Przyczyna choroby jest blok na przedostatnim etapie powstawania chole-
sterolu. Polega on na catkowitym braku badz obnizonej aktywnosci reduktazy
7-dehydrocholesterolu (7-dehydrocholesterol reductase; DHCR7; OMIM*602858)
odpowiedzialnej za redukcje podwoéjnego wigzania w pozycji C7,8 w 7-dehy-
drocholesterolu (7-DHC). Gen kodujacy biatko enzymatyczne DHCR7 zostat
zlokalizowany na chromosomie 11 w pozycji q12-q13. Ma on 9 eksonéw, przy
czym translacja biatka rozpoczyna sie od sekwencji ATG, usytuowanej w trze-
cim eksonie. Ekspresja genu zachodzi w nadnerczach, watrobie, jelicie cienkim
i mézgu. Wedtug dotychczasowych doniesien znanych jest ponad 100 réznych
mutacji i ponad 15 polimorfizméw (zmian tagodnych, bez znaczenia kliniczne-
go) w genie DHCR7, ktory koduje reduktaze 7-dehydrocholesterolowa.

Zwiazek pomiedzy zaburzeniami w biosyntezie cholesterolu i niezwykle
réznorodnym spektrum anomalii rozwojowych w zespole SLOS stat sie zrozu-
miaty po wykryciu, ze cholesterol, poprzez kontrole ekspresji genéw polarno-
$ci, kodujacych biatka sygnalne (Sonic hedgehog), odgrywa wazng role we
wczesnym rozwoju zarodka.

Epidemiologia

Czesto$¢ wystepowania zespotu SLOS nie jest ostatecznie znana. Na $§wie-
cie wystepuje z czestoscig okoto od 1 na 20 000 do 1 na 60 000, jednak badania
populacyjne prowadzone w Europie Srodkowej, miedzy innymi w Czechach
i na Stowacji, wskazuja na znacznie czestsze jego wystepowanie (okoto 1 na
10 000).

Nosicielstwo

Przeprowadzone w Zakltadzie Genetyki Medycznej Instytutu ,Pomnik -
Centrum Zdrowia Dziecka” badania przesiewowe wykazaty, ze czesto$¢ nosi-
cielstwa wszystkich mutacji wywotujacych zespét SLOS w populacji polskiej
wynosi od 1 na 26 do 1 na 32, natomiast czesto$¢ homozygot (osoby chore) -
od 1 na 2646 do 1 na 4065 (Ciara i in., 2006). Badania te nalezg do trzech tego
typu na Swiecie i uzupeiajg dane dotyczace nosicielstwa i czestosci choroby
uzyskiwane w skali globalnej. Wysoki wspétczynnik nosicielstwa (3,14% -
3,89%) pozwala przypuszcza¢, ze zespol SLOS moze by¢ w Polsce jedna
z czestszych choréb metabolicznych.
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Zespo6l SLOS w Polsce

Jedynym os$rodkiem w Polsce, ktéry zajmuje sie diagnostyka zespotu Smi-
tha-Lemliego-Opitza jest Instytut ,Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka” w War-
szawie. Zespo6t SLOS zdiagnozowano dotad u ponad 90 chorych. U 15 pacjen-
tow rozpoznanie kliniczne zostato postawione przed 1993 rokiem, a po wy-
kryciu przyczyny choroby zweryfikowane za pomocg badan biochemicznych
(oznaczono stezenie cholesterolu i 7-dehydrocholesterolu), a nastepnie mole-
kularnych (wykryto mutacje w genie DHCR7). Spektrum obserwowanych
w obrebie tak duzej grupy chorych zaburzen rozwojowych jest bardzo szero-
kie. Potwierdza to podkreslang w literaturze Swiatowej ztozono$¢ obrazu Kli-
nicznego omawianego zespotu. Wérdd chorych znajduja sie przypadki tagodne,
charakteryzujgce sie jedynie dyskretnymi cechami dysmorfii twarzoczaszki
oraz umiarkowang niepetnosprawnoscig intelektualng, dalej - postacie kla-
syczne, to jest z charakterystycznymi dla zespotu cechami fenotypowymi
w obrebie twarzy, matoglowiem, wadami narzadéw wewnetrznych, konczyn
oraz zewnetrznych narzadéw ptciowych, jak réwniez formy ciezkie — nowo-
rodki urodzone z wewnatrzmaciczng dystrofig oraz mnogimi, powaznymi wa-
dami rozwojowymi, miedzy innymi serca (wspomniany wyzej wspo6lny kanat
przedsionkowo-komorowy) i mézgowia (réwniez holoprosencefalia wystepu-
jaca u okoto 5% chorych). W tej ostatniej grupie $miertelnos¢ jest bardzo wy-
soka - wiekszo$¢ chorych umiera w ciggu kilku pierwszych tygodni zycia (Kra-
jewska-Walasek i in., 1999; Krajewska-Walasek 2006; Jezela-Stanek i in,
2008).

Diagnostyka — badania biochemiczne i molekularne

Kompleksowy schemat diagnostyki laboratoryjnej zespotu Smitha-Lem-
liego-Opitza zostat przedstawiony na rycinie 1 (Krajewska-Walasek i in.,
2006). Z uwagi na ztozony i nie do konca charakterystyczny obraz kliniczny
zespotu SLOS postawienie rozpoznania tylko na podstawie badania przedmio-
towego nie jest pewne. Nieocenione znaczenie w jego diagnozowaniu majg
badania laboratoryjne — zaré6wno biochemiczne (takie jak oznaczenie stezenia
cholesterolu oraz 7- i 8-dehydrocholesteroli w surowicy krwi z zastosowaniem
techniki GC/MS, czyli gazometrii cieczowej sprzezonej ze spektrometrig mas),
jak i molekularne (poszukiwania mutacji w genie DHCR7, gtbwnie w DNA izo-
lowanym z limfocytéw krwi obwodowej) (Ciara i in., 2003; Jezela-Stanek, Kra-
jewska-Walasek, 2006). Wyniki badan biochemicznych wskazuja na istnienie
zaleznos$ci miedzy postacig choroby (to znaczy ciezko$cig stanu klinicznego
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chorego) a stezeniem cholesterolu i jego prekursoréw. U pacjentéw z ciezka
postacig choroby, mnogimi wadami rozwojowymi stezenia cholesterolu s3
najnizsze (nawet ponizej 10 mg/dl).

Podejrzenie zespolu SLOS

Postnatalnie:

Cechy kliniczne
choraby

1) obcigzony wywiad rodzinny

2)  obnizone stezenic E3 w tedcic potréjnym

3)  wady rozwojowe plodu i/lub zwickszona przeziermosé
karkowa przy prawidlowym kariotypic

‘ Prenatalnie:

Diagnostyka
Diagnostyka nieinwazyjna
inwazyjna

Badanie
plynu owodniowego

Warost stezenia 7 i 8DHC,
@ choly

‘ NIE TAK

‘Wykluczenie
zespolu SLOS

Badanic
chromatograficzne krwi lub moczu

Badanie chromatograficzne
moczu cigzamej (od 11 tyg,

ciazy)

\

Badanie molekulame:
1) izolacja DNA (limfocyty, sucha kropla krwi;
kom. trofoblastu lub plynu owodniowego)
2) sekwencjonowanie genu DHCR7 (

Krew: wzrost stezenia 7 i 8 DHC
Mocz: zwickszenie TDHPT/PT

7DHPT/PT > 0.01
SDHE3/E3 > 0.01

‘ Identyfikacja mutacji

Potwlerdzenie
zespolu SLOS

Poradnictwo genctyczne Leczenic
Diagnostyka prenatalna

Ryc. 1. Kompleksowy schemat diagnostyki laboratoryjnej zespotu Smitha-Lemliego-Opitza

Zrédto: opracowanie wtasne.
DHC - dehydrocholesterol; chol - cholesterol; 7DHPT - 7-dehydropregnantriol; PT - pregnantriol;
8DHES3 - 8-dehydroestriol; E3 - estriol

Jest jednak pewna liczba chorych (wedtug danych literaturowych okoto
10%), u ktérych stezenie cholesterolu jest prawidtowe, natomiast stezenie 7-
i 8-DHC tylko nieznacznie podwyzszone (odnotowane stezenia cholesterolu
siegajg nawet 200 mg/dl). Pacjenci tacy prezentujg przy tym jedynie dyskretne
nieprawidtowosci fenotypowe (w wygladzie) oraz opdZnienie rozwoju nie-
znacznego stopnia czy zaburzenia zachowania. W tych przypadkach (gdy wyniki
badan biochemicznych nie sg jednoznaczne) nalezy postuzy¢ sie diagnostyka
molekularng, ktéra pozwala definitywnie zweryfikowaé¢ rozpoznanie i posta-
wi¢ diagnoze. W odrdznieniu od wynikéw badan biochemicznych, mimo pro-
wadzonych analiz, dotad nie udato sie ustali¢ korelacji miedzy genotypem (mu-
tacja) a fenotypem choroby. Dowodem i przyktadem moga by¢ polscy pacjenci
z Zespotem. Przy wspomnianej wyzej réznorodnosci stwierdzanych u nich wad
wrodzonych i stanéw Kklinicznych okoto 65% stanowia 2 mutacje (W151X
i V326L) (Witsch-Baumgartner i in., 2001; Ciara i in., 2004).
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Diagnostyka prenatalna

Urodzenie jednego chorego dziecka (choroba spowodowana jest obecno-
$cig chorobotwoérczych mutacji na obu allelach genu DHCR7) wigze sie z 25-
-procentowym ryzykiem powtoérzenia sie choroby u dziecka z kazdej kolejnej
cigzy (dziedziczenie autosomalne recesywne). Oznacza to, ze zar6wno matka
chorego dziecka, jak i ojciec sg zdrowymi nosicielami choroby (majg na jednym
allelu genu DHCR7 mutacje, natomiast drugi allel tego genu ma prawidtowa
strukture). Wiarygodne rozpoznanie choroby w rodzinie umozliwia wiec
wczesne poinformowanie rodzicéw miedzy innymi o mozliwo$ciach przepro-
wadzenia badania prenatalnego. Diagnostyka przedurodzeniowa moze by¢
przeprowadzona zaréwno za pomocg metod Kklasycznych (tak zwanych inwa-
zyjnych - biopsja kosmoéwki czy amniopunkcja) w komoérkach trofoblastu lub
ptynu owodniowego, jak réwniez technik nieinwazyjnych, czym moga poszczy-
ci¢ sie jedynie nieliczne o$rodki na §wiecie. Badanie to polega na ocenie w jed-
norazowej prébce moczu kobiety ciezarnej stosunku 8-dehydroestriolu do
estriolu oraz 7-dehydropregnantriolu do pregnantriolu (Krajewska-Walasek
i in,, 2003; Jezela-Stanek i in., 2006). W ostatnim czasie metody nieinwazyjne
stosuje sie z powodzeniem réwniez w diagnostyce postnatalnej zespotu SLOS
(u dzieci powyzej 1. roku zycia). Znacznie zmniejsza to traumatycznos$¢ dia-
gnostyki oraz przyspiesza proces diagnostyczny.

Leczenie dietetyczne

Juz od roku 1993, kiedy zidentyfikowano podioze biochemiczne zespotu
SLOS, prowadzone s3 kolejne préby normalizacji zaburzen stosunku choleste-
rolu do jego prekursoré6w poprzez stosowanie diety bogatej w cholesterol.
Efekt tej terapii jest rozny i dotad nie ma jednoznacznej opinii na temat jej
skutecznosci, aczkolwiek coraz czesciej podkresla sie brak poprawy Klinicznej
w obiektywnych testach (Tierney i in., 2010). Podobnie niejednoznaczne wy-
niki uzyskano wsroéd polskich pacjentéw, u ktérych stosowano diete bogato-
cholesterolowg (doswiadczenia wtasne). Pomimo uzyskania poprawy w anali-
zowanych parametrach antropometrycznych - masa ciata (i to gtéwnie u pa-
cjentéw najmtodszych) - wyktadniki biochemiczne choroby nie u wszystkich
wroécilty do normy, a ocena psychologiczna i neurologiczna nie wykazaty istot-
nego przyspieszenia tempa rozwoju ani poprawy zachowania (Krajewska-
-Walasek, Jezela-Stanek, 2003).
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Opieka i terapia u chorych z zespolem SLOS

Zaburzenia odzywiania i objawy ze strony
przewodu pokarmowego

Bardzo charakterystyczny dla zespotu SLOS jest brak przyrostu masy ciata
lub bardzo staby przyrost. Objaw ten moze wystepowaé nawet mimo braku
innych, takich jak biegunki, wymioty czy mimo prawidtowej podazy kalorycz-
nej. Przyczyna moze by¢ przerostowe zwezenie odZwiernika (wtedy wystepuja
wymioty tak zwane chlustajace) - wymagana jest wéwczas interwencja chi-
rurgiczna - oraz refluks zotgdkowo-przetykowy, ktoérego leczenie farmakolo-
giczne nie zawsze przynosi oczekiwany skutek i moze by¢ ro6wniez wymagana
interwencja chirurgiczna, na przyktad fundoplikacja. W innych przypadkach
korzystny efekt leczniczy, to jest prawidlowy przyrost masy ciata, daje jedynie
przezskdérna endoskopowa gastrostomia (PEG). Polega ona na wprowadzeniu
droga endoskopowa poprzez Sciany jamy brzusznej sondy do zotadka. U cho-
rych moga réwniez wystepowac zaparcia, co wymaga przeprowadzenia dia-
gnostyki w kierunku choroby Hirschsprunga (brak s$rédsciennych zwojow
nerwowych w dystalnym odcinku jelita grubego, tak zwane bezzwojowe jelito
grube), bedacej niekiedy jednym z objawéw zespotu SLOS. W takim przypadku
réwniez stosuje sie leczenie chirurgiczne.

Nasilenie obserwowanych u dzieci zaburzen funkcji przewodu pokarmo-
wego zmniejsza sie z wiekiem - z reguty okoto 7.-8. roku Zycia nastepuje po-
prawa i przyspieszenie tempa przyrostu masy ciata. Bywa jednak, Ze nastepuje
to dopiero po 10. roku zycia. W przypadku kazdego chorego wskazana jest:

- podaz pokarméw bogatocholesterolowych przy zachowaniu wilasciwej
podazy kalorycznej (pod kierunkiem dietetyka);

- rozwazenie suplementacji cholesterolem (w dawce 40-100 miligramow
na kilogram masy ciata na dobe);

- stosowanie rezimu pokarmowego: czeste positki, ale o matej objetosci,
z zachowaniem odpowiedniej pozycji ciata;

- w razie dodatkowych wskazan - leczenie farmakologiczne refluksu lub
chirurgiczne (PEG, fundoplikacja).

Rozwéj psychoruchowy i zaburzenia zachowania
Ze wzgledu na wystepujace zaburzenia dystrybucji napiecia mieSniowego

(po urodzeniu obnizZone, a nastepnie, jeszcze w okresie noworodkowym i pdz-
niej, czesto wzmozone, az do spastyczno$ci) wskazane jest jak najszybsze



282 ALEKSANDRA JEZELA-STANEK, MALGORZATA KRAJEWSKA-WALASEK

wdrozenie fizjoterapii. Wptywa to korzystnie nie tylko na samo napiecie mies-
niowe (motoryke dziecka), ale réwniez stymuluje i poprawia ogélny rozwdj
psychoruchowy. Dysfunkcja intelektualna jest niemal statg cecha w zespole
SLOS. Pacjenci sg niepelnosprawni intelektualnie w stopniu znacznym, a nawet
gtebokim. Tylko nieliczni (z postacig tagodng choroby) maja umiarkowane
opo6znienie. Z tego powodu wymagana jest kompleksowa stymulacja rozwoju -
opieka psychologiczna, logopedyczna, programy interwencji prowadzone
w ramach przedszkoli czy szkot. Chorzy z ciezka postacig choroby, czesto
z porazeniem spastycznym czterokonczynowym, mimo prowadzonej wszech-
stronnej rehabilitacji nie sg sprawni fizycznie - nie poruszajg sie samodzielnie.
Duzy odsetek pacjentow ma bardzo ograniczone stownictwo i umiejetno$¢
komunikacji.

Czesto u chorych z zespotem SLOS wystepujg zaburzenia snu (niekiedy sy-
piaja jedynie 2-3 godziny na dobe). Z reguty poprawa nastepuje wraz z wie-
kiem dziecka (w wieku szkolnym), jednak do tego czasu pomocne mogg okazaé
sie $rodki farmakologiczne (melatonina podawana godzine przed snem wie-
czornym, klonidyna czy difenhydramina). W przypadku zaburzen zachowania
(cechy autystyczne u 46-53% chorych, agresja - 52%, autoagresja - 35%, za-
chowania obsesyjne - 52%) wymagane jest leczenie neurologiczne czy nawet
psychiatryczne wraz z zastosowaniem $rodkéw psychotropowych (,fagodniej-
sze” $§rodki farmakologiczne, jak hydroksyzyna, a nawet relanium niestety czesto
nie przynosza spodziewanego efektu). Wdrozenie takiego leczenia nalezy roz-
wazy¢ zwtaszcza w przypadkach, gdy zachowanie dziecka stanowi zagrozenie
dla niego samego lub/i otoczenia (autoagresja, agresja, zachowania natretne
z samouszkadzaniem) lub terapia behawioralna i inne $rodki terapeutyczne
nie przynosza oczekiwanego efektu. Skuteczne sg wowczas takie $rodki, jak:
ziprasidon, aripiprazol, pimozyd, olanzepina, kwetiapina, a nawet haloperidol,
czy risperidon (informacje wtasne). Nalezy ponadto pamieta¢, Ze nasilenie
zaburzen zachowania moze by¢ wywotane innymi chorobami, na przyktad
infekcyjnymi (zapalenie ucha srodkowego, zatok) lub alergia (jest to wowczas
reakcja na $wiad, bdl i tym podobne). W przypadku wystepowania u chorego
zaburzen obsesyjnych, kompulsywnych (otwieranie - zamykanie drzwi, wig-
czanie - wylaczanie $wiatta i tym podobne) czy duzego niepokoju w leczeniu
pomocne moga by¢ leki z rodziny Prozacu. Stosuje sie rowniez fluwoksamine,
w monoterapii lub z preparatami litu czy neuroleptykami.

Jak juz wspomniano, czestym objawem u chorych z zespotem SLOS s3 za-
chowania autystyczne (50% pacjentéw) czy catoSciowe zaburzenia rozwoju
(Pervasive Developmental Disorders - PDD). W leczeniu nalezy wéwczas stoso-
wac techniki behawioralne - terapie kognitywng (CBT), jak rowniez Srodki
farmakologiczne - leki przeciwdepresyjne, pochodne benzodiazepiny - rela-
nium czy lorazepam (moze sie okaza¢ skuteczny w leczeniu mutyzmu; dawka
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maksymalna to 0,025 miligrama na kilogram masy ciata, wymagane s3 mini-
mum 4 godziny przerwy miedzy dawkami). Leki przeciwdepresyjne sa ponad-
to wskazane u chorych z zaburzeniami nastroju (mood disorders). Moga to by¢:
Prozac, Wellbutrin, Celxa, Lexapro i tym podobne.

Wady wrodzone

Cze$ciowo na temat mozliwych wad rozwojowych narzadéw wewnetrz-
nych (dotyczacych przewodu pokarmowego) wspomniano juz powyzej. Moz-
liwe jest jednak wystepowanie wad dotyczacych niemal wszystkich struktur,
stad u dziecka z podejrzeniem/rozpoznaniem zespotu Smitha-Lemliego-Opitza
wskazana jest doktadna ocena narzadéw wewnetrznych (zwtaszcza serca
i nerek) oraz narzadéw ptciowych, o$rodkowego ukitadu nerwowego wraz
z narzagdem wzroku (opadanie powiek - u okoto 50% chorych, zaéma -
12-18%), badanie laryngologiczne (mozliwo$¢ rozszczepu podniebienia -
37-52%) wraz z oceng stuchu (mozliwe wystepowanie niedostuchu). Najcze$-
ciej obserwowanymi wadami wrodzonymi sg wada serca oraz syndaktylia.
Whikliwej diagnostyki i korekty chirurgicznej wymagaja czesto nieprawidto-
wosci w budowie zewnetrznych narzadéw ptciowych u chtopcéw - narzady
obojnacze (czyli zeniskie u chorych z kariotypem meskim 46,XY), wnetrostwo
czy rozne postacie spodziectwa. Ze wzgledu na duza czesto$¢ wystepowania
nieprawidtowego réznicowania ptci u kazdego chorego chtopca z wnetro-
stwem, spodziectwem czy zbyt malym praciem wymagana jest konsultacja
urologiczna, jak tez ocena Kkariotypu (badanie cytogenetyczne). Leczenie
stwierdzonych wad zalezy od ich charakteru i jest zgodne z ogdlnie przyjetymi
zasadami i procedurami. Niestety zdarza sie, Ze zabiegi operacyjne sg odracza-
ne z uwagi na ciezki stan ogélny dziecka, infekcje, niska mase ciata i tym po-
dobne.

Problemy anestezjologiczne

Problemem w leczeniu chirurgicznym, poza przeciwwskazaniami wynika-
jacymi ze stanu ogdlnego dziecka, moze sie okaza¢ konieczno$¢ stosowania
znieczulenia og6lnego. Opisano bowiem trudnos$ci zwigzane zaréwno z intuba-
cja (spowodowane wystepujacym w zespole SLOS matozuchwiem czy roz-
szczepem podniebienia; Matveevskii i in., 2006), jak tez powiktania po zasto-
sowanych srodkach znieczulenia ogélnego (halotan, sukcynylocholina) (Peter-
sen, Crouch, 1995; Mizushima, Satoyoshi, 1988). Obejmowaty one wystgpienie
drzenia mieSniowego czy hipertermii (tez ztos$liwej). Powiktania te wystgpity
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jednak tylko w pojedynczych przypadkach i u chorych z zespotem SLOS nie ma
przeciwwskazan do stosowania okreslonego $rodka znieczulajgcego. Niemniej
zainteresowanym specjalistom polecamy zapoznanie sie z publikacjami przed-
stawiajacymi postepowanie stosowane przy znieczuleniu (Sudou i in., 2003;
Quezado i in., 2002; Choi, Nowaczyk, 2000).

Skora

Fotowrazliwo$¢ (na promieniowanie stoneczne) moze by¢ znaczna, stad
wiele dzieci z zespotem SLOS nie toleruje Zzadnej ekspozycji na swiatto sto-
neczne. Inni chorzy toleruja rézne okresy narazenia, jednak tylko pod warun-
kiem odpowiedniej ochrony - ubrania i zabezpieczenia UVA i UVB filtrami
przeciwstonecznymi.

Podsumowanie

Zespo6t Smitha-Lemliego-Opitza (SLOS) jest choroba metaboliczng spowo-
dowang dziedzicznym defektem biosyntezy cholesterolu. W Polsce jedynym
osrodkiem, ktéry zajmuje sie jego diagnostyka, jest Instytut ,Pomnik - Cen-
trum Zdrowia Dziecka”. Choroba przebiega pod postacig zespotu ciezkich wad
wrodzonych, chociaz zdarza sie tez przebieg tagodny (bez wad wrodzonych).
Zawsze jednak towarzyszy jej uposledzenie rozwoju umystowego. Obecnie jak
najwczesniejsza weryfikacja rozpoznania klinicznego zespotu SLOS za pomoca
diagnostyki biochemicznej badZ molekularnej pozwala na wczesne objecie
chorego wielospecjalistyczng opieka oraz wdrozenie leczenia dietetycznego.
Pozytywny wptyw takiego postepowania na przebieg choroby, przede wszyst-
kim na ogélny rozwéj oraz zlagodzenie zaburzenn zachowania, jest przeciez
bezsporny. Urodzenie chorego dziecka wigze sie z 25-procentowym ryzykiem
powtdrzenia sie choroby u dziecka z kazdej kolejnej cigzy. Wiarygodne rozpo-
znanie choroby umozliwia przeprowadzenie badania prenatalnego, w tym
réwniez bezinwazyjnego (badanie moczu matki) w kazdej nastepnej cigzy.

Stowarzyszenia i inne grupy wsparcia

e Stowarzyszenie na rzecz Oséb z Zespotem Smitha, Lemlego i Opitza
»SLOmisie”, <http://slomisie.phorum.pl/>;

e strona Michatka Sordyna chorujacego na zesp6t SLOS: <http://slo-
michal.net/pl/>;
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e Stowarzyszenie na rzecz Dzieci z Zaburzeniami Genetycznymi ,GEN”,
<http://www.gen.org.pl>;

e The Smith-Lemli-Opitz/RSH Foundation (USA), <http://www.smithle
mliopitz.org/>.

W razie jakichkolwiek pytan dotyczqcych diagnostyki, w tym badan prena-
talnych, w kierunku zespotu Smitha-Lemliego-Opitza prosimy o kontakt z Zakta-
dem Genetyki Medycznej lub Pracowniq Zaburzenn Metabolizmu Instytutu ,Po-
mnik - Centrum Zdrowia Dziecka” w Warszawie.
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Nasze dzieci z zespolem SLOS

Notatki z zycia Macieja
(zapiski Marii i Zdzislawa Pozdziakow)

Nasz syn Maciej urodzit sie 11 grudnia 1981 roku. Cigza oceniana byta jako
prawidtowa, czulam sie dobrze, totez moja rozpacz nie miata granic, gdy
dziecko urodzito sie z wadami (zro$niete palce u stop, dodatkowe palce u rak,
spodziectwo, zadarty nos). Poza tym pediatrzy stan dziecka ocenili jako dobry
(prawidtowa waga i dtugos¢, kolor skory).

Pierwszym powaznym problemem byto nieprzybieranie na wadze, biegun-
ki i wymioty. Efektem tego byt op6zniony rozwdj psychoruchowy, dystroficzne
mies$nie. Maciej przez wiele miesiecy nie unosit samodzielnie glowy. Szukajac
pomocy u réznych specjalistow, dostatam skierowanie do Centrum Zdrowia
Dziecka. W poradni genetycznej ,wyrokiem” byla dla nas diagnoza postawiona
przez prof. Matgorzate Krajewska-Walasek: zesp6t Smitha-Lemliego-Opitza.
Byto to w lipcu 1982 roku. Zawalit sie nasz $wiat, ale wraz z mezem podjelismy
walke z losem. Pobyt Macka na oddziale gastrologicznym CZD we wrze$niu
tego samego roku byt trudny, bo dziecko zachorowato na zapalenie ptuc. Zale-
cona dieta bezglutenowa przyniosta poprawe stanu zdrowia Macieja (mini-
malne przybieranie na wadze - po 5 dekagraméw na tydzien). Zaprzyjazniona
lekarka dr Irena Sienicka byta z nami w codziennym kontakcie, spieszyta zaw-
sze z pomocg medyczng i dobra radg, podtrzymywata nas na duchu. W nastep-
nym roku skierowata nas na rehabilitacje do dr. Kazimierza Kmiecia w szpitalu
sanatoryjnym w Jastrzebiu-Zdroju. Doktor Kmie¢ okazat sie wysokiej klasy
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specjalista, wspaniatym cztowiekiem i wiele lat kierowat rehabilitacjg Macka.
Zlecat dla niego masaze oraz fizykoterapie. Przepisat tez trudny do zdobycia
wowczas lek Celebrolizini. Poziom rozwoju 3,5-letniego Macka ocenit na
9 miesiecy. Dziecko samodzielnie nie siedziato, nie stato, nie chodzito, nie
wspominajgc o méwieniu. Rozpoczeta woéwczas rehabilitacja w zasadzie trwa
do dzisiaj. Masaze i fizykoterapia przez wiele lat byly w rozktadzie kazdego
naszego dnia. Dodam jeszcze, Ze nie wszyscy pediatrzy, neurolodzy i psycholo-
dzy rozpoznawali zesp6t genetyczny u Macka. Objawy choroby byty podobne
do urazéw po dzieciecym porazeniu mézgowym. W tym okresie korzystaliSmy
z pomocy tylu lekarzy, energoterapeutéw oraz specjalistéw medycyny nie-
konwencjonalnej, Ze nie sposdb ich wszystkich wymienié. Jako rodzice gteboko
wierzyliSmy, ze Maciek bedzie chodzit i méwit. W 5. roku Zycia zaczat stawia¢
pierwsze kroki. WalczyliSmy z koSlawoscig stop.

Rozwoj umystowy dziecka byt nieréwny: uczucia i emocje rozwijaty sie
prawidtowo, pewien rodzaj inteligencji réwniez. Dawaty o sobie zna¢ deficyty
zwigzane z mys$leniem abstrakcyjnym. Mimo wielu lat nauki Maciek nie opa-
nowat umiejetno$ci matematycznych, nawet podstawowych. Méwie o wielu
latach nauki, bo Maciek rozpoczat edukacje w domu w formie nauczania indy-
widualnego. Po ukoniczeniu tym systemem 8-letniej szkoty podstawowej po-
szedt do gimnazjum specjalnego. Kontynuowat nauke w 2-letniej zasadniczej
szkole zawodowej w oddziale przysposabiajagcym do pracy. W 2006 roku
ukonczyt szkote, zdobywajac zawdd pracownika gospodarstwa domowego.
Oboje z mezem duzo czasu poswiecaliSmy rozwojowi umystowemu syna. Ma-
ciek bardzo szybko poznat kalendarz i nauczyt sie odczytywac czas. Dzisiaj
postuguje sie telefonem komoérkowym (wysyta SMS-y), korzysta z internetu,
obstuguje urzadzenia radiowo-telewizyjne, czyta interesujace go gazety (,Tele-
tydzien”, ,Kronika Beskidzka”). Maciek ma szerokie zainteresowania, kocha
muzyke, ma swoja kolekcje ptyt, oglada programy rozrywkowe, sportowe oraz
satyryczne.

W szkole zawodowej ujawnity sie jego zdolno$ci malarskie. Udziat w kon-
kursach przynidst mu nagrody, z ktérych najbardziej cenimy I nagrode zdobytg
w czasie VII Konfrontacji Plastycznych Miodych Twércow w 2005 roku za ob-
raz ,Swiat podwodny” oraz II nagrode w tym samym konkursie przyznana
w dziedzinie technik kombinowanych w 2003 roku za obraz ,Martwa natura”
(kopie obrazéw w zalgczeniu). Obecnie Maciej jest uczestnikiem warsztatow
terapii zajeciowej, prowadzonych przez Teatr Grodzki w Bielsku-Biatej. Po-
ziom oS$rodka pozwala mu realizowac sie w pracowni stolarskiej, plastycznej,
artterapii i gospodarstwa domowego. Szczegdlnie wazne sg dla niego zajecia
w kuchni, bo zaniedbatam przysposobienie do samodzielnego Zycia syna, wy-
reczajac go w codziennych czynnos$ciach. Nadopiekunczo$¢ okazata sie jednym
z wiekszych moich btedéw, ktérych naprawienie jest bardzo trudne.
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Jednym z problemoéw jest rowniez brak samodzielnosci Macka w porusza-
niu sie. Najlepiej czuje sie blisko drugiej osoby, a najchetniej trzymatby ja za
reke. Problem ten nasila sie zimg, spotegowany lekiem przed $niegiem i lodem.
Oprécz tego ktopotem jest niepoko6j Macka o bliskie osoby. Gdy ktére$ z rodzi-
cOw nie pojawia sie w domu o uméwionej porze, jego niepokdj przeradza sie
w histerie. Ostatnig terapie (medycyna holistyczna) podjeliSmy w zwigzku
z tymi problemami. Na efekt trzeba czeka¢ p6t roku.

Maciek jest ciekawy $wiata i ludzi. Lubi podréze, wycieczki i wyprawy
w gory. Byt z nami w Paryzu, w Berlinie, we Wtoszech, na Stowacji i w Cze-
chach. Jest towarzyski, lubi by¢ zapraszany i jest smakoszem dobrych potraw.
Szybko nawigzuje kontakty, lubi rozmawiaé, ma wesote usposobienie, ale ob-
serwuje, Ze nie identyfikuje sie ani ze Srodowiskiem mtodziezy niepeino-
sprawnej, ani ze zdrowymi. Najlepiej czuje sie wsrdd rodziny, przyjaciét i bli-
skich, gdy czuje sie akceptowany. Oboje z meZem bardzo kochamy naszego
syna i nie wyobrazamy sobie Zycia bez niego. Niepokoimy sie o jego przysztos¢,
szczegOlnie o ten czas, gdy nas juz nie bedzie.

O Michalku
(relacja Magdaleny Maciejewskiej-Sordyl)

Michat jest jednym z kilkudziesieciorga dzieci w Polsce chorujacych na ze-
sp6t Smitha-Lemliego-Opitza. Urodzit sie w 2001 roku i wazyt 3320 graméw.
Bedac w cigzy, czutam sie bardzo dobrze, a méj lekarz prowadzacy byt zado-
wolony z niemal ksigzkowych wynikéw, tym bardziej iz byta to moja pierwsza
cigza. Zadne badanie USG nie nasuwato watpliwoéci, poniewaz dziecko miato
prawidtowe wymiary, odruchy i budowe narzadéw. Problemy zaczety sie w
momencie rozpoczecia akcji porodowej. Okazato sie, iz wody ptodowe s3 bru-
natno-zielone, a synek ma nieréwne tetno. Po 5 godzinach spedzonych na od-
dziale porodowym lekarze zdecydowali o wykonaniu cesarskiego ciecia. Teraz
po uplywie lat wiem, Ze to byta najlepsza decyzja, jaka mogli woéwczas podjaé
i kto wie, czy ona nie uratowata Michatowi zycia.

Po urodzeniu synek miat problemy z oddechem, lezat kilka dni w inkubato-
rze, nie potrafit dobrze ssa¢ i bardzo ptakat w nocy. Po 9 dobach wyszlismy
szczeSliwi do domu. Niestety nie zaznatam spokoju, bowiem po kilku dniach
u Michasia pojawity sie wymioty i niezwykle szybki ubytek masy ciata. Po
3 tygodniach od urodzenia waga spadta do 2500 gramoéw. W szpitalu okazato
sie, ze syn przechodzi zachtystowe zapalenie ptuc i dodatkowo zdiagnozowano
u niego przerost zwieracza odzwiernika. Kiedy Michatek przeszedt operacje
usuniecia zwezenia zwieracza odZzwiernika (1. miesigc zycia), lekarz prowa-
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dzacy zauwazyt, iz ma nieprawidtowe odruchy neurologiczne. Mial zmienne
napiecie mie$ni, czesto prezyt sie do tytu, miat zaci$niete pigstki i caty czas
przykurczone nézki. Wtedy myslatam, Ze to wynik niedotlenienia przy poro-
dzie, ale teraz wiem, iz to jeden z objawow neurologicznych przy SLOS. Po wi-
zycie u neurologa i lekarza rehabilitacji zalecono mu stymulacje metodg Voijty.

Kolejnym krokiem byto masowanie catego ciata, kilka drobnych éwiczen,
jak: przewracanie z boku na bok, z brzucha na plecy, ¢wiczenia majace na celu
usztywnienie glowy, bowiem Michasiek nie chciat jej podnosi¢. W tym celu
musiatam synka lekko pociggnaé za rece do siadu, aby ciagnat gtowe. Poniewaz
nie miat odruchu obronnego, wiec nalezato go ,odnalez¢”, stosujac ¢wiczenia
na pitce, z wykorzystaniem elementéw metody Bobath NDT. Dziecko ktadzie
sie na pitce na brzuchu i turla do przodu, wyciagajac jednoczesnie rece do pod-
toza i potem lekko do tytu. Dzieki tej metodzie stymuluje sie r6wnowage i po-
czucie przestrzeni. Taka forma rehabilitacji trwata do okoto 12. miesigca Zycia.
Po tym czasie Micha$ zaczat samodzielnie podnosi¢ glowe. Siedziat tez przy
asekuracji i rewelacyjnie trzymat gtowe i przy trzymaniu na rekach, i przy le-
Zeniu na brzuchu. Bardzo tadnie turlat sie z plecow na brzuch. Zupetnie samo-
dzielnie zaczat siedzieé, gdy skonczyt 14 miesiecy. Kolejna faza rehabilitacji to
byta nauka petzania i raczkowania. Caty czas stosowatam masaze i dzieki temu
jego rece nie byty juz zgiete, a kurczowo zaci$niete piesci stopniowo sie roz-
luZniaty. Michat chetnie chwytat zabawki i brat je do buzi. Kiedy miat 18 mie-
siecy, potrafit ustawi¢ sie do raczkowania i wtedy uczytam go naprzemiennego
poruszania sie. Ten proces trwat dtugo. Jednocze$nie zaczetam go pionizowaé
i uczy¢ przebierania nogami. Do 2. roku cata rehabilitacja odbywata sie w do-
mu i w przychodni rehabilitacyjnej. Stosowano masaz, metode Bobath NDT
i ¢wiczenia wzmacniajgce partie miesni nég, bioder i kregostupa. Kiedy Micha$
skonczyt 2 lata, zaczetam wyjezdzac z nim na turnusy do szpitala rehabilitacyj-
nego. Byty to cykle trwajace po 2 lub 3 tygodnie okoto 5 razy w roku. Tam do-
skonalit raczkowanie, pionizacje i nauke chodzenia przy wykorzystaniu wcze-
$niejszych metod. Michatek umiat juz Swietnie bawi¢ sie zabawkami; wprost
uwielbiat kreci¢ réznymi okraglymi elementami, gra¢ na instrumentach i stu-
cha¢ muzyki.

0d momentu, kiedy skonczyt 2 lata, rozpoczetam réwniez wizyty u logo-
rytmika i logopedy. Na zajeciach Michas gtownie bawit sie, ale i poznawat réz-
ne dZzwieki i sytuacje z otaczajgcego go $Swiata. Sprawiat wrazenie dziecka za-
mknietego w sobie, nawet z elementami autyzmu. Miat liczne leki i fobie, bat
sie niektorych dzwiekéw i szelestow. Bal sie rowniez ludzi. Gdy syn skonczyt
3 lata, nastapit w naszym zyciu przelom. DowiedzieliSmy sie o SLOS. To byta
chwilowa katastrofa, ale wtasciwie od momentu postawienia diagnozy zacze-
tam zauwazac sens wszystkich moich dzialan. Okazato sie, Ze rehabilitacja szta
w dobrym kierunku i nalezato jedynie wprowadzi¢ diete wysokocholesterolo-
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wa. W jadtospisie Michasia znalazta sie duza ilo$¢ jaj, masta, thustego mleka
i mézgu wieprzowego. Staratam sie poda¢ mu wymagang dzienng dawke cho-
lesterolu i juz po kilku miesigcach diety zauwazytam, ze Micha$ jakby budzit
sie ze snu. Przestat sie ba¢ ludzi. Krokiem milowym byto poéjscie synka do
przedszkola, gdzie byto duzo dzieci i obowigzywaty ustalone zasady. Reagowat
na to, co sie dziato dookota i prébowat uczestniczy¢ w zyciu kolegéw i rodziny.
Komunikacja z nim byta lepsza. Nauczyt sie intonacja krzykéw pokazywad,
kiedy jest zadowolony, a kiedy zdenerwowany.

Kiedy Michatek skonczyt 4 lata, zaczetam jeZzdzi¢ z nim na turnusy do pry-
watnych o$rodkéw, gdzie rehabilitacja jest bardzo intensywna i dzieki temu
daje wieksze rezultaty. Przyjezdzamy tam 6-7 razy w roku na okoto 3 tygodnie.
Michas$ ma zajecia:

- z hipoterapii: jezdzi na koniu 30 minut. Kon rozluZnia i uspokaja, poza
tym dziecko jest naturalnie masowane, bowiem czuje, jak pracuja miesnie ko-
nia podczas chodu. Micha$ $wietnie poddaje sie hipoterapii i jest w tym czasie
bardzo szczesliwy;

- ¢wiczenia w sali: jest to zestaw ¢wiczen z wykorzystaniem réznych me-
tod, na przyktad Domana. Dziecko uczy sie naprzemiennosci ruchéw, prawi-
dtowego chodu, wykonuje duzo ¢wiczen wzmacniajacych mie$nie ndg i bioder.
Takze chodzi po biezni;

- masaz: Micha$ ma codziennie masowane nogi i rece. Jest to przygotowa-
nie do ¢wiczen w sali - chodzi o pobudzenie krazenia i rozgrzanie mie$ni;

- ¢wiczenia na pajgku: to zajecia na urzadzeniu sktadajgcym sie z licznych
naciggow. Dzieki temu dziecko uczy sie koordynacji ruchéw, orientacji w prze-
strzeni, stymuluje réwnowage;

- terapia zajeciowa: podczas niej Micha$ wykonuje liczne éwiczenia manu-
alne, rysujac, malujac, wyklejajac czy wrzucajac rézne przedmioty do pojemni-
ka - na przyktad pitki, klocki i tym podobne;

- logopeda i pedagog: tu moj synek uczy sie nowych dzwiekéw i przypo-
rzadkowywania ich do sytuacji lub przedmiotéw czy oséb. Istotnym elemen-
tem tych terapii s stymulacje jamy ustnej, ust i gardta.

Kazdy najmniejszy odruch, ktéry u zdrowego dziecka jest fizjologiczny,
u matego SLOmisia nalezy wypracowac. Jako 4-latek Micha$ zaczat chodzi¢ do
przedszkola specjalnego. Tam panie wychowawczynie opracowaty dla mojego
dziecka indywidualny plan pracy, majacy na celu przystosowanie go do zycia
w spoteczenstwie, nauke samoobstugi. Jednocze$nie kontynuowano dotych-
czasowg rehabilitacje i terapie. Michatek, koniczac 5 lat, odwazyt sie samo-
dzielnie porusza¢. To byt przetom w jego Zyciu, poniewaz mogt péjs¢ tam,
gdzie chciat i tym samym zaczat powoli decydowac o sobie i swoim czasie.

Teraz Micha$ ma 9 lat i caty czas poddawany jest rehabilitacji oraz chodzi
do przedszkola specjalnego. Potrafi samodzielnie sie poruszaé, sygnalizuje
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biezace potrzeby. Zrobit ogromny postep w rozwoju umystowym i w komuni-
kacji niewerbalnej. Jest dzieckiem uspotecznionym i odbiera pozytywnie ota-
czajacy go Swiat. Pozostaly jeszcze mate leki i fobie. Niestety, jak dotad nie
udato mu sie powiedzie¢ ani stowa. Jest to moje marzenie na kolejne lata. Mam
goraca nadzieje, ze je ustysze. Ciesze sie, ze dotychczasowe pragnienia, marze-
nia i cele w wyniku ciezkiej pracy synka i mojego uporu urzeczywistnity sie.
Zespot Smitha-Lemliego-Opitza przebiega niezwykle ciezko, a wychowanie
dzieci wymaga catkowitego po$Swiecenia sie dla nich.

Hubert
(przekaz Brygidy Malinskiej-Giecewicz)

Ciaza i porod

Przebieg ciazy z dzieckiem z zespotem Smitha-Lemliego-Opitza w poczat-
kowej fazie, czyli do konica drugiego trymestru, w zasadzie niczym nie rézni sie
od przebiegu cigzy ze zdrowym dzieckiem. Morfologia, wyniki moczu, jak row-
niez obraz ptodu podczas badan USG nie odbiegaja od normy. Podczas badania
USG tréjwymiarowego w 21. tygodniu cigzy lekarz, specjalista w dziedzinie
wad wrodzonych ptodu, na wyniku badania napisat: ,Anatomia ptodu: wad
ptodu nie uwidoczniono; glowa (czaszka) - prawidtowa; mézg - obraz prawi-
dtowy; twarzoczaszka - prawidtowa; nie stwierdzono objawéw czaszkowych
przepukliny kregostupa; szyja, kregostup - obraz prawidtowy; tkanka pod-
skérna i jamy ciata - bez cech obrzeku uogdlnionego ptodu; klatka piersiowa -
obraz prawidtowy; przednia $ciana brzucha - obraz prawidtowy; jama brzusz-
na - zotadek nie jest widoczny; uktad moczowy - norma; kosciec ptodu - pra-
widlowy”. Jak wida¢, niczego niepokojacego nie mozna byto sie spodziewad,
a juz na pewno nie tego, zZe urodzi sie tak chore dziecko, z wieloma wadami wro-
dzonymi. Jedynym niepokojacym sygnatem byl niewidoczny Zotadek, ale w 33.
tygodniu cigzy inny lekarz po badaniu USG napisat: ,,...struktury ptodu bez wi-
docznych nieprawidtowosci, uwidoczniono Zotadek (wczes$niej niewidoczny)”.
Lekarza jednak zaniepokoita inna kwestia, mianowicie matowodzie AFI = 3,5.
Zalecono pobyt na oddziale patologii cigzy i kontrole wzrostu ptodu oraz ilosci
ptynu owodniowego. Podczas badania w 24. tygodniu cigzy ptyn byt w normie.

Znalaztam sie w szpitalu w celu podtrzymania cigzy i monitorowania do-
brostanu ptodu. W 33. tygodniu nadal wéd byto bardzo mato, a ptéd stabo
przybieral na wadze, gdyz wazyt 1820 graméw. W 39. tygodniu ciazy lekarz
postanowit odstawi¢ leki (Sadamina, Fenoterol i Ispoptin) i prébowa¢ wywotaé
pordd naturalnie. Byto to 25 sierpnia 2006 roku. O péinocy odczutam silny bél
i postanowitam obudzi¢ potozna. Okazato sie, ze pordd juz sie praktycznie roz-
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poczat i za chwile przywitam mojego synka! Bardzo sie cieszytam. Mimo iz
mam juz 2 dzieci, kazda taka chwila jest prawdziwym btogostawienistwem.
Pordd jednak okazat sie trudny. Pierwsza faza przeszia bardzo szybko, nato-
miast faza parcia byta okropnie trudna, gdyz dziecko w ogéle nie wspéipraco-
wato (pdézniej dopiero okazato sie, Ze byto bardzo wiotkie). Po moim wielkim,
graniczacym z cudem wysitku na $wiat przyszedt Hubert. PotoZna umyta, ob-
tarta go i podeszta do mnie wraz z nagim maluszkiem. Jej wyraz twarzy oraz
wyglad dziecka nie napawaty optymizmem. Brak ptaczu (jedynie ciche kwile-
nie), ciemnoczerwone powtoki skérne, mate pracie - to wszystko, co zauwazy-
tam sama. Pielegniarka uswiadomita mi, Ze nie wszystko jest w porzadku jest z
dzieckiem i zabiera je na badania. Przewieziono mnie na sale poporodowg i z
dusza na ramieniu czekatam na dziecko oraz lekarza. Kazda minuta byta
wiecznos$cig. Chwilami mys$latam, Ze Hubert umart, a oni nie chcg mi tego po-
wiedzieé. To czekanie byto najgorsze. W konicu jest! Pielegniarka przyniosta mi
synka, a za chwile przyszedt lekarz. Dowiedziatam sie woéwczas, Ze najprawdo-
podobniej Hubert obcigzony jest wada genetyczng, ale w szpitalu w Szczytnie
nie ma lekarza genetyka. Dowiedziatam sie rowniez o dodatkowym palcu lewej
dtoni, syndaktylii (pozrastanych) II i III palca u obydwu stop, cechach dymor-
ficznych twarzoczaszki (cofnieta Zuchwa, szeroki i zadarty nos), stabo wyksztat-
conym praciu, nieproporcjonalnej budowie ciata. Najgorszego dowiedziatam sie
sama. Moje dziecko nie chciato ssa¢ piersi! Nie chciato jes¢! W 2. dobie zycia
Hubert dostal minutowego bezdechu, caly zsinial. Zostat podtgczony do kro-
plowki z glukoza. W 3. dobie okazato sie, Ze ma szmery w okolicach serca
i lekarz nie wypusci nas do domu. Na wtasng prosbe postanowiliSmy go wypi-
sac i szuka¢ pomocy.

Od szpitala do szpitala

W 4. dobie zycia Hubunia znalezliSmy sie w Dzieciecym Szpitalu Woje-
wédzkim w Olsztynie. Zyliémy nadzieja, Ze tam nam pomoga. Badanie USG
serca dziecka wykazato, Zze podczas porodu nie zamknat sie przewdd Botala,
ktéry zamyka sie automatycznie podczas pierwszego krzyku. Stad nastapit
bezdech w 2. dobie zycia. Pani doktor uspokoita nas jednak, méwigc o podob-
nych przypadkach, oraz zapewnita, Ze zrost nastgpi samoistnie.

Hubert zostat obejrzany przez kilkunastu lekarzy, w tym genetyka, ale nikt
nadal nie potrafit nam powiedzie¢, na co cierpi nasz synek. W szpitalu okazato
sie, ze Hubert z powodu kroétkiej cewki moczowej nie wydala prawidtowo mo-
czu i ten wraca zanieczyszczony do nerki, powodujac jej obrzek. Nattok ztych
informacji tylko pobudzat mnie do walki o Huberta. Nadal jednak Hubert ni-
czego nie chciat je$¢, mimo wielu préb podawania butelki z réznymi smoczka-
mi. PostanowiliSmy wraca¢ do Warszawy. Znowu na wtasng prosbe wypisali-
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$my Huberta i przywiezliSmy go do Szpitala Dzieciecego w Dziekanowie Les-
nym koto Warszawy na oddziat patologii noworodka. Tutaj znowu zostat pod-
dany wnikliwym badaniom przez kilku specjalistow, w tym lekarza genetyka.
Waga Huberta nie wzrosta, wrecz przeciwnie, caty czas spadata. Pomimo kar-
mienia przez sonde Hubert wymiotowat, a waga stata w miejscu badz spadata.
Dzisiaj wiem, ze Hubert swoje zycie zawdziecza pielegniarce oraz jej dobrej
pamieci. Pielegniarka skojarzyta dolegliwosci i wyglad Huberta z pacjentka,
ktéra przebywata w tym szpitalu rok wczesniej. Swoimi spostrzezeniami po-
dzielita sie z panig ordynator. Nastepnego dnia Hubert miat zrobione badanie
poziomu cholesterolu. Takie badanie bardzo rzadko wykonuje sie dzieciom,
gdyz problem zbyt wysokiego cholesterolu ich nie dotyczy. Mysle, Ze w zwigzku
z powyzszym lekarze dtugo szukali przyczyn choroby. Juz wkrétce znaleZlisSmy
sie Instytucie ,Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka” w Warszawie. To jedyna
placowka w Polsce diagnozujaca dzieci z zespotem Smitha-Lemliego-Opitza. To
kopalnia wiedzy i wykwalifikowanych lekarzy, ktérzy o SLOS wiedza bardzo
duzo. Juz w dniu przyjecia do szpitala wiedziatam na 90%, ze Hubert jest chory
na bardzo rzadki zespdt genetyczny o podtozu metabolicznym. CzekaliSmy
tylko na potwierdzenie w badaniach genetycznych. Nam réwniez pobrano
krew i wkroétce okazato sie, Ze jesteSmy zdrowymi nosicielami SLOS, a nasze
recesywne geny, taczac sie, spowodowaty chorobe Huberta. Uswiadomiono
nam, ze kazda kolejna cigza niesie 25-procentowe ryzyko urodzenia chorego
dziecka.

Wiedzac juz, co jest naszemu synkowi (od porodu do czasu diagnozy minat
miesigc), zgodziliSmy sie na poddanie go wielu niezbednym zabiegom i opera-
cjom utatwiajacych mu dalsze Zycie. 2 listopada 2006 roku, po podkarmieniu
Huberta dozylnie do wymaganych 4 kilogramo6w, mogto dojs$¢ do operacji. Pod-
czas niej zwezono dziecku odZwiernik Zotgdka, zlikwidowano antyrefluks oraz
wyltoniono gastrostomie (ktérg Hubert odzywia sie do dzi$). Podczas pobytu
w Centrum Zdrowia Dziecka dowiedzieliSmy sie, ze Hubert ma gteboki niedo-
stuch, rozszczep podniebienia miekkiego pods$luzéwkowy, nadwzrocznos¢,
nadczynnos$¢ pracy serca. Kilkakrotnie dostawat biegunki z powodu rotawiru-
sow oraz zapalen ptuc. Jego krew byta tak zta, Ze wymagat kilku przetoczen. Az
w koncu przyszta chwila, kiedy wréciliSmy do domu.

Problemy wieku niemowlecego i dzieciecego

Problemy zaczety sie dopiero w domu... Pierwsze tygodnie po powrocie ze
szpitala byty dla catej naszej rodziny koszmarem. Dla mnie, jako mamy Huber-
ta, to byt czas, ktérego nie zapomne do korica zycia. Trudno byto mi pogodzi¢
emocje i smutek spowodowane $wiadomoscig bardzo ciezkiej choroby mojego
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malenstwa z normalnym, domowym zyciem. Kazdy cztowiek musi odreago-
wa¢; cierpiala na tym moja rodzina, partner, dzieci. Ja wewnetrznie czutam
niepokdj i strach o zdrowie i Zycie mojego synka. Pomimo zapewnien pani
psycholog, ktéra musiata przeprowadzi¢ ze mng rozmowe przed wypisaniem
Huberta do domu, Ze dam sobie rade, byto mi bardzo trudno. Czutam réwniez,
Ze tata Huberta nie jest w stanie pogodzi¢ sie z choroba dziecka. Uciekat
w prace i w swoje obowigzki. Wiedziatam, Ze na polu walki o dziecko zostatam
sama. Byly takie momenty, kiedy myslatam, ze lepiej bytoby, zeby Hubert nie
meczyt sie dtugo. Teraz wstydze sie tego. Patrzac na niego, na jego szczery
u$miech, mito$¢, ktérg wyraza w kazdym gescie, jego odwage podczas kazdego
cierpienia, wiem, jak duzo bym stracita, nie mogac tego doswiadczy¢.

Najgorsze byly czeste infekcje gérnych drég oddechowych, konczace sie
pobytem w szpitalu, dtugotrwate biegunki réwniez zakoniczone leczeniem
szpitalnym oraz coraz to nowsze zdiagnozowane problemy zdrowotne Huber-
ta. Podczas pierwszych 2 lat zycia synka byt on hospitalizowany 8 razy, srednio
po 14 dni. Podczas ostatniego pobytu w szpitalu z uwagi na wysoka tempera-
ture ciata (41°C) podejrzewano zapalenie opon mézgowo-rdzeniowych. Tem-
peratura nie ustepowata, a pod koniec pobytu w szpitalu dziecko zaczeto sie
prezyc¢ i piszczet (charakterystyczny objaw w SLOS w okresie niemowlecym -
dzieci podczas zagrozenia, bdlu, strachu nie ptacza, nie krzycza, tylko przeraz-
liwie piszcza). Problemy powtarzaty sie rdwniez w domu i przez 3 miesigce nie
przespaliSmy z Hubertem Zadnej nocy. Ktéregos$ dnia, bedac na skraju wyczer-
pania psychicznego i fizycznego, wzietam Huberta i pojechatam do Centrum
Zdrowia Dziecka szuka¢ ratunku. Oczywiscie znalezliSmy sie w poradni neuro-
logicznej, w ktdrej juz nazajutrz zrobiono dziecku badanie EEG. Okazato sie, Ze
Hubert ma padaczke. Wszystkie objawy, to znaczy brak snu, pisk, wyginanie
sie, prezenie to potwierdzity. Po wprowadzeniu lekéw przeciwpadaczkowych
(Depakine) oraz po uptywie 3 miesiecy, odkad lek zaczat sie wchtania¢, objawy
ustapity. Dzisiaj jest dobrze. Nie mamy wiekszych probleméw ze snem, a Hu-
bert sie wyciszyt i uspokoil. Kolejnym problemem wieku niemowlecego byta
réwniez przepuklina, ktéra dwukrotnie uwiezta. Skonczyto sie na strachu
i odprowadzeniu przez chirurga ,guziczka” na swoje miejsce. Dzisiaj po prze-
puklinie nie ma $ladu, jednak Huberta czekajg 2 operacje, ktére spowoduja
sprowadzenie jader na wtasciwe miejsce.

Gastrostomia, PEG

Rodzice, ktorzy spotkali sie z problemem karmienia swojego dziecka za
pomoca gastrostomii i PEG (PerEndoscopic Gastrostomy - gastroskopia endo-
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skopowal), z pewnoScig wiedza, z jakimi problemami sie to wigze. Niejedno-
krotnie jechatam w nocy do Centrum Zdrowia Dziecka badZ innego szpitala, by
wymieni¢ lub naprawi¢ urzadzenie. Niejednokrotnie, kiedy przygotowywatam
dziecko do karmienia, okazywato sie, Ze gastrostomia jest poza jego brzuchem.
Tylko rodzic, ktory przezyt co$ takiego, wie, z jakim stresem sie to tgczy - pa-
nika przed zagtodzeniem dziecka, strachem, co dalej bedzie. Coraz wiecej dzie-
ci rodzacych sie ze SLOS ma zaktadang gastrostomie. Obecnie istnieje nowo-
czesny model Nutriportu, ktéry ma sam ,grzybek” przy brzuchu dziecka,
natomiast kabel podigcza sie tylko w momencie karmienia. Pozwala to na
unikniecie zapchania kabla pokarmem, co we wcze$niejszych modelach byto
czestym zjawiskiem. Zapchang gastrostomie nalezato wymieni¢. Pomocna mo-
ze okaza¢ sie informacja, Ze dzieci, ktére majg zatoZong gastrostomie, moga
uczestniczy¢ w programie zywienia przemystowego, dostosowanego dla po-
trzeb kazdego dziecka. Hubert jest w tym programie juz od 2 lat. Otrzymuje
odzywki, ktore spetniajag wymogi kaloryczne dostosowane do jego wieku i wa-
gi. O programie mozna dowiedzie¢ sie wiecej w Poradni Zywienia, ktéra jest
przy Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie.

Przypadtoscia, z ktéra boryka sie wiekszo$¢ dzieci ze SLOS, sg zaparcia. Po
wyproébowaniu wiekszosci lekow wspomagajacych wyproéznianie najskutecz-
niejsze okazaty sie czopki glicerynowe. Hubert, jezeli nie wyprézni sie regular-
nie, reaguje na podawane pokarmy wymiotami do gastrostomii. Gdy Hubert
miat 3 lata, zaczelam sadzaé go na nocnik - z rewelacyjnym skutkiem. Teraz
czopki stosujemy w zasadzie sporadycznie.

Nauka radzenia sobie z réznymi dolegliwosciami syna trwata do$¢ diugo.
Teraz wiem juz, jak zapobiega¢ niektéorym chorobom, wiemy réwniez, co robi¢,
gdy Hubert zaczyna goraczkowa¢. Wraz z lekarzem pierwszego kontaktu opra-
cowaly$my sposob, aby w niektérych przypadkach zapobiec rozwojowi infek-
cji. Skuteczny okazat sie Nurofen i wszystkie jego pochodne podawane w od-
powiednich dawkach do wieku i wagi dziecka przez 3 dni. ZaopatrzyliSmy Hu-
berta w inhalator, ktoéry pozwala nawilzy¢ i oczysci¢ gérne drogi oddechowe.
Réwniez zbawienna okazata sie lampa Solux, naswietlajaca nos i oskrzela
dziecka. Dzieki tym zabiegom Hubert wielokrotnie uniknat antybiotyku oraz
pobytu w szpitalu. NauczyliSmy sie réwniez radzi¢ sobie z biegunkami. Kiedy
Hubert zaczyna mie¢ luzne stolce, podaje mu odzywki z kleikiem ryZowym
oraz gotuje wywar z marchwi i ryzu. Nastepnie miksuje i podaje zamiast zupki.
Jezeli dolegliwos$ci nie ustepuja, kupuje saszetki Smecty i po nich z regutly

1 ,Gastrostomie mozna wykona¢ chirurgicznie, czyli operacyjnie, lub tez - obecnie najcze$ciej
- metoda endoskopowa, czyli przy uzyciu gastroskopu. Metoda endoskopowa okre$lana jest
w skrocie mianem PEG od angielskiej nazwy: PerEndoscopic Gastrostomy”; <http://
www.medisystem.pl/index.php/site/site_show/77/Gastrostomia.html> MEDISystem spotka
7 0.0.[26.07.2011]. Zob. tez: Feeding Time! (2011).
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wszystko wraca do normy. Niestety prawie wszystkie dzieci obcigzone zespo-
tem Smitha-Lemliego-Opitza majg problemy ze snem. Zauwazytam, ze Hubert
zle sypia w okresie jesienno-zimowym. Spi krétko, budzi sie w nocy z krzy-
kiem. Poniewaz ma podawane leki przeciwpadaczkowe, nie jest wskazane
jednoczesne zazywanie lekow nasennych. Zbawienny okazat sie jednak napar
z melisy. Po podaniu 60 mililitréw naparu Hubert $pi spokojnie.

Rehabilitacja

Kiedy unormujg sie sprawy zwigzane z problemami zdrowotnymi, ktore sg
niejednokrotnie barierg w rozwoju fizycznym i psychicznym dziecka, mozna
rozpocza¢ rehabilitacje ogélnorozwojowa. Tutaj w zasadzie nie mozna uogoél-
niaé, poniewaz kazdy szpital i osrodek prowadzacy rehabilitacje ma wiasne
wewnetrzne procedury regulujace liczbe ¢wiczen oraz ich rodzaj. Z wiasnego
doswiadczenia jednak proponuje wybiera¢ o$rodki, gdzie ¢wiczenia poprawia-
jace sprawnos¢ fizyczna dziecka ze SLOS bedg wspomagane zajeciami stymulu-
jacymi rozwoj psychiczny (zajecia z pedagogiem specjalnym, psychologiem,
neurologopedq). Bardzo wazne s3 tez ¢wiczenia wspomagajgce sprawnos$é
dtoni oraz zajecia terapii sensorycznej. Hubert wspaniale réwniez znosit zaje-
cia na basenie, ktére dziataty relaksujaco i rozluzniajaco.

W Polsce pojawito sie kilka bardzo dobrych prywatnych osrodkéw rehabi-
litacyjnych. Rezultaty terapii widoczne byty w przypadku Huberta juz po 2
tygodniach. Na zajecia trwajgce 10 dni sktadaja sie: ¢wiczenia (2 razy pot go-
dziny), SI (Sensory Integration)?, dogoterapia, hipoterapia, masaz, neurologo-
peda (2 razy w tygodniu), pedagog (2 razy w tygodniu). Istnieje mozliwos¢
dokupienia dodatkowych zaje¢ oraz zabiegéw specjalistycznych. Panstwowe
osrodki, ktére majg podpisang umowe z NFZ, nie s3 w stanie zapewnic¢ tylu
¢wiczen, ile jest potrzebne dziecku z powaznym uszkodzeniem, obcigzonym
SLOS. Z rozméw z innymi rodzicami wiem, Ze sytuacja z rehabilitacjami nie jest
najlepsza w osrodkach panstwowych w Polsce. Wszyscy rodzice zmuszeni s3
stara¢ sie o dofinansowania z réznych Zrddel, aby zapewni¢ profesjonalny
przebieg rehabilitacji swojemu dziecku. W ostatnim czasie pojawita sie mozli-
wo$¢ rehabilitacji w gminie, w ktérej dziecko mieszka lub jest zameldowane.
Program to Wczesne Wspomaganie Rozwoju. W naszej gminie procedura sta-
rania sie o taki model wspomagania rozwoju dziecka wyglada nastepujaco:

2 Cwiczenia odbywaja sie w Sali Integracji Sensorycznej. Przyktadowa sale mozna zobaczy¢
na: <http://www.youtube.com/watch?v=MCpCtsY1ghl> [26.07.2011].
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1) wizyta w poradni psychologiczno-pedagogicznej w gminie w celu wyko-
nania wstepnych badan i wystawienia wniosku o postawienie dziecka przed
komisja;

2) komisja, po konsultacji z pracownikami o$rodka opiekuniczego, wysta-
wia orzeczenie o stanie zdrowia oraz potrzebach dziecka (tu dodam, Ze Hubert
otrzymat orzeczenie na 5 lat o konieczno$ci wdrozenia programu w wymiarze
10 godzin tygodniowo);

3) orzeczenie nalezy osobiscie dostarczy¢ do wydziatu oswiaty danej gmi-
ny, by mogty by¢ podjete dalsze dziatania;

4) gmina moze, lecz nie musi, przychyli¢ sie do orzeczenia (proponuje jed-
nak nie poddawac sie i kilkakrotnie prosi¢ o wdrozenie programu dla dziecka;
nam udato sie za drugim razem);

5) wykwalifikowany terapeuta oraz pedagog-psycholog zapewnia Huber-
towi 2 godziny éwiczen kazdego dnia. Cwiczenia odbywa¢ sie beda w warun-
kach domowych z uwagi na duzy stopien niepetnosprawnosci synka.

Jestem pewna, Ze taki system rehabilitacji Huberta zapewni mu lepsze Zycie.

Bardzo wazne jest, aby - oprocz rehabilitacji, ktérej dziecko poddawane
jest poza domem - wspomagac¢ rozw6j dziecka samodzielnie, rowniez w domu,
wedtug wlasnych pomystéw. Dzieci ze sprzezong niepelnosprawnoscia sg zda-
ne wylacznie na druga osobe, samodzielnie nie s3 w stanie niczego sie nauczy¢.
Z wlasnego do$wiadczenia wiem, Ze zadna zabawka nie cieszy Huberta tak, jak
bliski kontakt z cztonkiem rodziny. Uwielbia, kiedy sie do niego méwi, pokazu-
je mu co$, thumaczy, $piewa piosenki. Hubert reaguje $miechem na ,wygtupy” -
zartobliwe zachowania siostry. Bardzo szybko nauczyt sie prostych gestow:
robi ,czes$¢”, ,pa, pa”, ,cacy, cacy”, przybija ,piatke”. Bardzo lubi, gdy sie go
chwali. Jest wowczas dumny i z checig wykonuje nastepne polecenia. Takze
czynno$ci zwigzane z przyuczaniem do samodzielnego jedzenia zdecydowanie
lepiej wychodza w domu niz podczas rehabilitacji logopedycznych. Hubert mi
ufa, kiedy probuje go nakarmic¢ i cho¢ stabo nam to wychodzi, jednak postepy
w poréwnaniu z okresem wczesnodzieciecym sg widoczne. Ulubionym smako-
tykiem Huberta jest kawateczek arbuza zawiniety w gazik. Arbuz nie ma zde-
cydowanego smaku, nie jest ani zbyt stodki, ani kwasny, ani stony, a jednoczes-
nie jest wodnisty i gasi pragnienie. Hubert lubi ¢wiczenia w pionizatorze. Ja
woéwczas mam okazje pokaza¢ mu, jak interesujace sa ksigzeczki, zabawki.
Poniewaz Hubert ma nadwzroczno$¢ w kazdym oku, a przy okazji zezuje, zale-
cone ma noszenie okularéw. Trudno jest przyuczy¢ Huberta do tego, aby nosit
okulary... Nie skutkuja rady specjalistéw w tej dziedzinie. Staramy sie jednak
oglada¢ bajki i ksigzki, aby mogt sie przekonac do tego ,sprzetu”. W niedtugim
czasie Hubertowi dostanie takze aparaty na uszy, gdyz orzeczono u niego
znaczny niedostuch. Wedtug zalecen wszystkich specjalistow tylko dziecko
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dobrze styszace i dobrze widzace moze rozwijac¢ sie prawidtowo. Dotozymy
zatem wszelkich staran, aby Hubert rowniez to zaakceptowat.

Poradnie, do ktoérych warto sie uda¢:

- poradnia genetyczna: poniewaz zesp6t Smitha-Lemliego-Opitza jest cho-
roba genetyczng o podtozu metabolicznym, piecze nad chorym dzieckiem oraz
jego rodzing sprawuje przede wszystkim poradnia genetyczna. To wtasnie tam
dochodzi do zdiagnozowania choroby u dziecka. Réwniez rodzice, poprzez
badanie krwi, dowiadujg sie, ktéry gen jest uszkodzony i czy sa zdrowymi no-
sicielami choroby, gdyz w przypadku SLOS oboje przekazujg recesywne geny
powodujace chorobe dziecka. Lekarze informujg réwniez o prawdopodobien-
stwie urodzenia nastepnego chorego dziecka. W zespole Smitha-Lemliego-
-Opitza wynosi ono 25%. Zdrowe dzieci, ktére maja dani rodzice, objete sg
opieka poradni genetycznej na wypadek nosicielstwa choroby;

- poradnia gastroenterologiczna: dzieci ze SLOS rodza sie réwniez z wa-
dami przewodu pokarmowego. Do$wiadczeni specjali$ci decyduja o koniecz-
no$ci zatozenia gastrostomii, ustalenia lekéw oraz na podstawie badan spraw-
dzaja sprawnos¢ i wady uktadu pokarmowego;

- poradnia chirurgiczna: wielu pacjentéw ze SLOS potrzebuje interwencji
chirurga w celu wyeliminowania wad ukladu pokarmowego oraz wytonienia
gastrostomii, wymagana jest takze stata opieka poradni oraz wizyty kontrolne.
U wielu chtopcéw wymagana jest operacja polegajaca na sprowadzeniu jader;

- poradnia zywienia: pod okiem wykwalifikowanych lekarzy mozna ustali¢
diete dziecka, aby wskaznik kaloryczno$ci byt wprost proporcjonalny do wieku
i wagi dziecka. Ponadto mozna ubiegac¢ sie o zywienie przemystowe (specjalnie
przygotowywane jedzenie dla chorych zywionych sonda, dla dzieci z gastro-
stomig (wiecej na ten temat: <http://www.nutrimed.pl>). Na oddziale poradni
zZywienia wymieniane sg réwniez gastrostomie;

- poradnia neurologiczna: przewaznie wszystkie dzieci ze SLOS wymagaja
takze statej opieki lekarza neurologa. Wielu pacjentéw cierpi na epilepsje. Nie-
zbedne jest kontrolowanie stanu zdrowia dziecka oraz dopasowanie dawki
lekéw do wagi i wieku dziecka;

- poradnia okulistyczna: podobnie jak Hubert, wiele dzieci ma wade wzro-
ku, a tym samym musi nosi¢ okulary;

- poradnia immunologiczna: jezeli dziecko ze SLOS czesto zapada na réz-
nego rodzaju infekcje, spada jego odporno$¢é. W przypadku Huberta niedobory
odpornoséci trwaty do 2. roku zycia. Kilkakrotnie wymagat przetoczen krwi
i immunoglobulin;

- poradnia stomatologiczna: wady zgryzu, osadzajacy sie kamien nazebny
oraz profilaktyka przeciwprdochnicza u niejedzacych dzieci powoduja koniecz-
no$¢ odwiedzania stomatologa;
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- poradnia audiologiczna: juz podczas pierwszych badan przesiewowych
w szpitalach potozniczych u dzieci ze SLOS stwierdza sie wrodzone uszkodze-
nie stuchu, niedostuch lub gtuchote, co powoduje konieczno$¢ przeprowadze-
nia badan w poradniach do tego przystosowanych. Z moich obserwacji wynika,
ze wiele dzieci ma problem ze stuchem. Trudno jest jednak to zrozumie¢, gdyz
Hubert reaguje na dzwiek przedzieranej kartki (bardzo go on $mieszy);

- poradnia rehabilitacyjna: z uwagi na porazenie o$rodkowego uktadu
nerwowego, wiotko$¢ badZ spastyczno$¢ niemowlat rehabilitacja wymagana
jest w zasadzie od poczatku Zycia. Lekarz rehabilitacji na podstawie ogledzin
dziecka, jak réwniez jego postepow w rehabilitacji moze wypisa¢ wniosek na
niezbedny sprzet rehabilitacyjny badz wdzek;

- poradnia psychologiczna: spotkania w tej poradni pozwolg okresli¢, na ile
dziecko jest komunikatywne i jaki ma stopien niepelnosprawnosci intelektual-
nej. Hubert ma zdiagnozowany stopien gteboki. Terapia z psychologiem moze
jednak bardzo poméc w rozwoju intelektualnym dziecka ze SLOS;

- poradnia pediatryczna: w zasadzie kazde dziecko w swoim miejscu za-
mieszkania powinno znaleZ¢ sie pod opiekg lekarza pediatry, ktéry bedzie
réwniez lekarzem pierwszego kontaktu. Dobra wspéipraca rodzica z takim
lekarzem jest niezbedna. Lekarz powinien wiedzie¢ wszystko na temat zdro-
wia dziecka. My przekazywaliSmy wszystkie wypisy ze szpitala. Niejednokrot-
nie utatwito to nam dalsze leczenie dziecka. Lekarz pediatra wypisuje réwniez
wnioski na pieluchomajtki dla dzieci powyzej 3. roku Zycia oraz skierowania
i recepty;

- poradnia neurologopedyczna: jest niezbedna w nauce jedzenia i méwie-
nia dla dzieci ze SLOS;

- poradnia urologiczna: w przypadku probleméw z nerkami (czesto
w SLOS wystepuje dysplazja nerek) oraz przed operacjg sprowadzenia jader
u chtopcéw konieczna jest konsultacja w takiej poradni;

- poradnia kardiologiczna: wiele dzieci ze SLOS rodzi sie z powazng wada
serca, wymagajaca interwencji chirurgicznej. Nasz Hubert jest pod opieka po-
radni z uwagi na arytmie. Dwa razy w roku przeprowadzamy badanie Holtera.
Hubert przyjmuje Propranolol;

- poradnia chirurgii plastycznej: poniewaz jedng z wsp6lnych wad wszyst-
kich dzieci ze SLOS jest rozszczep podniebienia, zar6wno miekkiego, jak
i twardego, niezbedna jest operacja korygujaca te wade. Wiele dzieci po zabie-
gu zaczyna je$¢ samodzielnie. Niekiedy przeprowadza sie rowniez zabieg usu-
niecia dodatkowych palcéw u rgk badz stép.

By¢ moze istniejg jeszcze inne poradnie, ktére pomagajg w Zyciu osobom
obcigzonym zespotem Smitha-Lemliego-Opitza. Nad zdrowiem i rozwojem
Huberta czuwajg wszystkie, ktére wymienitam.
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Rodzicielskie radosci i smutki

Bycie rodzicem chorego dziecka to ogromne wyzwanie, ale i ogromna ra-
dos¢ i wyrdznienie. Rodzicom zdrowych dzieci trudno jest zrozumie¢, co czuje
rodzic, ktéry ma nieco inne dziecko. Doktadnie wiem, jak to jest, gdyz jestem
mama nie tylko Huberta, ale rdwniez dwojga zdrowych dzieci. Nigdy jednak
nie czutam tak wielkiej radosci, kiedy moje zdrowe dzieci zaczynaty siedzie¢,
mowié, chodzi¢, zdobywaty pierwsze umiejetno$ci w czytaniu i pisaniu, jak
teraz, kiedy Hubert czegokolwiek dokona (moze to by¢ wziecie piteczki do
dtoni badz wypowiedzenie stowa mama). Kazdy jego sukces, nawet ten naj-
mniejszy, budzi we mnie ogromne zadowolenie, a jednocze$nie wzruszenie.
Jest wiele chwil radosnych w naszym wspoélnym rodzinnym zyciu. Rados¢ te
jest w stanie popsu¢ tylko pogorszenie sie stanu zdrowia synka. Mamy wiele
probleméw, gdyz zycie rodziny z dzieckiem niepetnosprawnym wiaze sie z
wieloma wyrzeczeniami. Musiatam pogodzi¢ sie z faktem, ze prawdopodobnie
nie wréce do pracy, poniewaz opieka nad chorym dzieckiem pochlonie cate
moje dalsze zycie. Efektem takiej decyzji jest rowniez to, Ze rodzina bedzie
miata mniej pieniedzy na normalne Zycie. Wiele rodzin podobnych do mojej
zyje na skraju ubo6stwa. Trudno jest utrzymac sie z zasitkdw, ktére oferuje opie-
ka spoteczna. Nieprzychylno$¢ urzednikéw nierozumiejacych potrzeb rodzin z
osoba niepelnosprawng, biurokracja, ktéra stawia bariery i zniecheca do staran
o to, co powinno by¢ standardem dla potrzebujacych, chorych ludzi, utrudnianie
zdobycia wyznaczonego celu to tylko nieliczne z wielu przeszkdd, z ktérymi sie
spotkatam jako rodzic niepetnosprawnego dziecka. Niestety tego problemu, jak
i wielu innych, nie mozemy pokonaé. W pojedynke trudno jest cokolwiek osig-
gna¢, by¢ widzialnym i styszalnym. Dlatego podjetam decyzje, Zze bede walczy¢
o dzieci ze SLOS, ze dobrze bytoby zatozy¢ organizacje wspierajaca nasze
SLOmisie. Bardzo sie ucieszytam, kiedy moj pomyst znalazt poparcie lekarzy i
rodzicow. Ucieszytam sie réwniez, ze tata Huberta chce mi poméc w tym
przedsiewzieciu. Dzisiaj mamy juz zarejestrowane stowarzyszenie i pomimo
trudnosci, ktére zawsze zdarzaja sie na poczatku, liczymy na to, ze wkroétce
bedziemy mogli pomagaé i realizowaé nasze cele statutowe. Najwazniejsze
jednak w tym wszystkim jest dobro chorych, ktérzy niejednokrotnie nie upo-
mna3 sie o godne i szczesliwe Zycie.

Stowarzyszenia, fundacje, placowki socjalne

e Stowarzyszenie na rzecz 0séb z Zespotem Smitha, Lemliego i Opitza
»SLOmisie” (<www.slomisie.org>, tel. 531 408 908) zrzesza rodziny oséb ze
SLOS oraz lekarzy i ludzi dobrej woli chcacych wspierac i pomagac¢ chorym;
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e Fundacja Dzieciom ,Zdazy¢ z Pomocy” (<www.dzieciom.pl>) zaktada
konta podopiecznym w celu gromadzenia srodkéw na rehabilitacje i leczenie
dziecka;

« Fundacja ,Polsat” dofinansowuje turnusy albo sprzet rehabilitacyjny;

» Fundacja TVN ,Nie Jeste$s Sam” dofinansowuje turnusy rehabilitacyjne;

« o$rodek opieki spotecznej (w kazdym mieScie) wyptaca zasitki dla rodzin
i 0s6b niepelnosprawnych (tylko na podstawie orzeczenia o niepelnosprawnosci);

» Powiatowe Centrum Pomocy Rodzinie (w kazdym mie$cie) dofinansowu-
je turnusy rehabilitacyjne i sprzety ortopedyczne;

* Narodowy Fundusz Zdrowia (oddzialy w kazdym miescie) dofinansowuje
na podstawie wnioskéw od lekarza sprzet rehabilitacyjny, zakup pieluchomaj-
tek dla dzieci powyzej 3. roku zycia, kieruje do sanatorium;

e Panistwowy Fundusz Rehabilitacji Oséb Niepelnosprawnych (oddziat
w kazdym mieScie) prowadzi programy dofinansowan do sprzetu komputero-
wego, likwidacji barier architektonicznych i tym podobne.

Wymienitam placéwki, do ktérych zwracatam sie z prosbg o pomoc z pozy-
tywnym skutkiem. Nalezy doda¢, ze kazda osoba, ktora po raz pierwszy spotka
sie z niepetnosprawnos$cig wlasnego dziecka, powinna na podstawie wniosku
oraz zas$wiadczenia lekarskiego postara¢ sie o orzeczenie o jego niepeino-
sprawnosci, gdyz jest to podstawowy dokument umozliwiajacy staranie sie
0 pomoc w prawie kazdej przeznaczonej do tego instytucji. Dodatkowo na pod-
stawie orzeczenia mozna ubiegac sie o legitymacje upowazniajaca opiekuna do
bezptatnych badz znizkowych przejazdéw komunikacjg miejskg oraz krajowa.
Mozna ubiegac sie rowniez o karte parkingowa, jednak lekarz orzekajgcy musi
taka zgode wydac.

Fot. 1. Radosny Hubert
Fotografia ze zbioréw rodzinnych
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Wsparcie rodzicow malego dziecka
z rzadkim zespolem genetycznym

Czas oczekiwania na dziecko okres$lany bywa jako niezwykty i peten para-
doksow. Z jednej strony wypetniony radoscia, z drugiej peten niepewnosci,
niewiadomych i leku przed zmiang sposobu Zycia. Pojawia sie wtedy wiele
pytan. Jak to bedzie, gdy dziecko przyjdzie na $wiat? Jak poradze sobie z rola
matki, ojca? Czy nic sie nie zmieni w relacjach matzenskich, partnerskich? Jak
przyjmie brata/siostre rodzenstwo? Przede wszystkim za$ pojawiaja sie pyta-
nia fundamentalne, dotyczace zdrowia poczetego dziecka, oraz obawy zwigza-
ne z ewentualno$cig wystapienia zaburzen w rozwoju czy zagrozen zycia.
Umiejetno$¢ radzenia sobie z pojawiajgcymi sie obawami jest bardzo istotna,
przyczynia sie bowiem do zachowania stabilizacji emocjonalnej kobiety w cig-
zy. Oczywiscie w przypadku ciazy przebiegajacej prawidtowo znacznie tatwiej
o pozytywne emocje. Konstrukcja reprezentacji dziecka?, ktéra tworzy w swo-
im umys$le matka czy ojciec, wspomagana bywa przez dobrodziejstwa wspoét-
czesnej techniki: zdjecia USG (3D, 4D) z kolejnych etapé6w rozwoju prenatalne-
go, krotkie filmiki przedstawiajgce malenikie dziecko w wodach ptodowych,
specjalne ksigzeczki cigzy zaktadane przez lekarzy opiekujacych sie matka
zawierajgce zapisy ,co tam sie dzieje” - informacje na temat postepéw rozwoju
dziecka i przebiegu cigzy. ,Rodzice oczekuj3 (...), Ze na obrazie USG zobacza nie

1 Reprezentacja wedtug Grackiej-Tomaszewskiej to wewnetrzny obraz dziecka, ktdry ma je-
go matka i ojciec. ,Rodzice posiadaja wewnetrzny obraz dziecka, zanim jeszcze przyjdzie ono na
$wiat. Personalizuja je od chwili, gdy dowiedza sie o jego istnieniu. W wymiarze poznawczym juz
przed urodzeniem zawiera sie m.in. pojecie o ptci, fizycznym wygladzie dziecka, w roznym stop-
niu uS§wiadamiane i okreslone cechy temperamentalne, osobowo$ciowe, emocjonalne, intelektu-
alne. Jest to zazwyczaj zbidr projekcji najlepszych cech rodzicéw oraz tych wiasciwosci, ktére sa
uznane przez nich za warto$ciowe i pozadane” (2004, s. 102).
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tylko swoje dziecko, ale uzyskajg od lekarza zapewnienie, ze rozwija sie ono
prawidtowo. Takie badanie dla zdrowej kobiety bedacej w cigzy jest dozna-
niem czysto emocjonalnym, dostarcza przyjemnosci ogladania wtasnego
dziecka” (Baranska, 2007, s. 62).

Nie wszystkie wyniki rutynowych badan wykonywanych przez lekarza
przyczyniaja sie do zachowania dobrostanu emocjonalnego rodzicéw. Juz na
podstawie standardowego badania USG specjalista moze podejrzewaé¢ dang
nieprawidtowo$¢. Moze tez stwierdzi¢ zaburzenie o charakterze strukturalnym
(wada cewy nerwowej, przepuklina mézgowo-rdzeniowa, bezmézgowie) czy
ustanie funkcji zZyciowych ptodu. To sytuacja trudna nie tylko dla rodzicéw.
Diagnozowanie stanowi réwniez dla specjalisty wyzwanie emocjonalne.
W pewnych przypadkach specjalista moze zaleci¢ przeprowadzenie badan
dodatkowych. Badania dodatkowe - diagnostyka prenatalna? - wykonywane
sa w szczegoblnych okoliczno$ciach, wtedy, gdy istnieja wskazania do ich przepro-
wadzenia oraz zgoda rodzicéw. Do wskazan (Pueschel, 2009, s. 55-56; <http://
www.badaniaprenatalne.pl/wskazania_badania_prenata>) naleza:

e nieprawidtowy wynik badan przesiewowych/dodatni wynik testu po-
dwdjnego/potrdjnego;

 nieprawidtowy wynik badania ultrasonograficznego , genetycznego”3;

» wiek matki powyzej 35 lat;

 wiek ojca okoto lub ponad 50 lat;

» wczesniejsze dziecko z zespotem Downa lub innym zaburzeniem chro-
mosomowym;

» wada o$rodkowego uktadu nerwowego w obecnej cigzy;

e urodzenie dziecka z chorobg metaboliczng, mozaicyzm chromosomowy
u rodzicéw;

« zrownowazona translokacja chromosomowa u jednego z rodzicéw;

« translokacje chromosomowe u rodzicow;

e anomalie chromosomowe ptodu w poprzednich cigzach;

e aberracje chromosomdw ptciowych w poprzednich cigzach;

» wada o$rodkowego uktadu nerwowego w poprzednich cigzach.

2 Badania prenatalne sg to badania ptodu przeprowadzane podczas jego rozwoju we-
wnatrzmacicznego. Celem badan jest wykluczenie wad rozwojowych ptodu lub ich stwierdzenie.
Wielokrotnie, dzieki badaniom prenatalnym, mozliwe jest podjecie leczenia. Badania dzielg sie na
nieinwazyjne i inwazyjne.

3 ,Dzieki niemu mozliwe jest doktadne zbadanie takich parametréw, jak (w zaleznosci od
wieku ciazy): pecherzyk cigzowy i zéttkowy, grubos$¢ fatdu karkowego, ko$¢ nosowa, zarys
i wymiary poszczegélnych organéw ptodu oraz praca jego serca, dtugos$¢ kosci udowych, a takze
tozysko, pepowina i ptyn owodniowy. Badanie umozliwia wykrycie u dziecka niektorych choréb
genetycznych, tj. zespotu Downa, Edwardsa lub Turnera, a takze wad wrodzonych, tj. bezmé6zgo-
wia, wad serca, rozszczepu wargi lub kregostupa, wodogtowia oraz kartowato$ci”; <http://
www.badaniaprenatalne.pl>[30.11.2010].
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Rodzicow, ktérzy w gabinecie lekarza ginekologa znajduja sie po raz
pierwszy, oraz rodzicéw kierowanych na dodatkowe badania prenatalne, nale-
zy do nich przygotowac. W sposéb szczeg6lny nalezy zadbac, by trudna infor-
macja o wyniku badania zostata przekazana w sposéb odpowiedni: taktowny
i rzetelny. Analiza zachowan matek po uzyskaniu informacji o nieprawidtowo-
$ciach anatomicznych u dziecka, przeprowadzona przez Chotubka i wspétpra-
cownikow (2007, s. 37-41), ,wskazuje na potrzebe przygotowania rodzicéw do
przeprowadzenia badan USG podczas cigzy”. Nieodpowiednie - jak zauwazaja
autorzy - przekazanie rodzicom informacji niepomys$lnej moze przyczynic sie
do ,przyjmowania przez nich niewtasciwych postaw wobec nienarodzonego
dziecka”. Jest tez sprawa najwyzszej wagi, by w sytuacji, gdy u ptodu stwierdza
sie nieprawidtowosci, ,rodzice skorzystali z odpowiedniego poradnictwa” (Pue-
schel, 2009, s. 64). Bardzo czesto ,rodzice dowiadujacy sie, ze ich dziecko ob-
cigzone jest wadg, reaguja szokiem. Rozpacz jest tym wieksza, im silniejsze
byto prze$wiadczenie, Ze urodzi sie ono zdrowe” (Baranska, 2007, s. 62).
W literaturze przedmiotu istnieje zgodno$¢ co do tego, iz sposéb informowania
rodzicéw o zagrozeniach rozwoju/zycia dziecka ma znaczacy wpltyw na przy-
stosowanie rodzicow do sytuacji oraz na jako$¢ relacji nawigzywanych z dziec-
kiem (KoS$cielska, 1998; Pisula 1998; Barariska, 2007). Dodatkowo Baranska
(2007) dostrzega 3 kategorie sytuacji traumatycznych zwigzanych z niepo-
my$lna diagnoza dotyczaca dziecka:

1) przerwanie ciazy;

2) $mier¢ dziecka;

3) niepelnosprawno$¢ dziecka.

Radzenie sobie w kazdej z nich przez rodzicéw wymaga bez watpienia
wsparcia z zewnatrz. Istotng role odgrywa w tym przypadku sposéb poinfor-
mowania matki o zaistniatej sytuacji przez profesjonaliste oraz liczba i jako$¢
oddzialywan tak zwanych czynnikéw wewnatrzrodzinnych (zwigzanych
z catoksztattem funkcjonowania systemu rodzinnego). W odniesieniu do
pierwszego rodzaju sytuacji trudnej (terminacja cigzy) Baranska (2007) poda-
je, iz na decyzje rodzicow* wptyw wywierajg miedzy innymi informacja o ciez-
kim charakterze rozpoznanej deformacji, wcze$niejsze do$wiadczenia wynika-
jace z kontaktu z dzieckiem z niepelnosprawnoscia, stopienn zaawansowania
cigzy. Natura wymienionych czynnikéw wskazuje, iz decyzja, ktéra rozwazaja
rodzice, nie jest chwilowym kaprysem czy zrelatywizowanym pomystem. Wy-
maga od matki (i ojca) §wiadomosci, refleksji, a mimo to wielokrotnie okupio-

4 Koscielska (1998, s. 31) wspomina o 3 motywach ewentualnej aborcji w przypadku stwier-
dzenia u dziecka wady: 1) dla dobra dziecka (,nie chce naraza¢ dziecka na takie przykrosci”);
2) dla wlasnego dobra (,patrze¢ na dziecko utomne przez cate zycie to nie jest przyjemnosc”);
3) dla dobra rodziny (,cata rodzina by sie meczyta”).
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na bywa trwajacym przez cate zycie poczuciem winy. Nie bez znaczenia s3 tez
czynniKi takie, jak: wiek rodzicéws, ich status materialny i spoteczny oraz opi-
nie oséb dla nich waznych.

Analizy drugiego rodzaju sytuacji traumatycznych ($mier¢ dziecka) doko-
na¢ mozna, odwotujac sie do filmowej opowiesci Moniki Gorskiej, rezyserki
filmu Moje dziecko jest aniotem (2005)¢. Jednymi z bohateréw sg mtodzi rodzi-
ce, ktorzy dowiaduja sie juz w czasie cigzy o letalnej wadzie cérki - zespole
Edwardsa’. Dokument Moniki Goérskiej sygnalizuje brak istniejacych wtedy
systemowych rozwigzan pomocy matce, a jednoczes$nie wskazuje realne zrédta
pomocy. Przede wszystkim lekarz prowadzacy cigze oraz rodzice sa dla siebie
ogromnym Zroédtem wsparcia. To wielkie wyzwanie - do$wiadczy¢ §wiadomo-
$ci, ze twoje dziecko moze nie przezy¢ wtasnych narodzin lub bedzie zyto bar-
dzo krétko; sSwiadomosci, ze nie dato sie lub nie mozna uratowac¢ jego kruche-
go zycia. Dramatyczne, ale i poruszajace postepowanie mamy i taty udokumen-
towane przez autorke stanowi¢ moze wazne Zrédto wsparcia dla oséb, ktére
znalazty sie w podobnej sytuacji. W filmie pojawia sie nowatorski materiat
dotyczacy przezy¢ osieroconych rodzicéw, ich probleméw, a takze (wcze$niej
niedostrzeganych) kierunkéw i sposobéw pomocy (na przyktad poprzez
uczestnictwo w grupach wsparcia dla rodzicéw, ktérzy stracili dziecko bardzo
wczesnie)s.

5 Starsi rodzice sa mniej sktonni do przerwania cigzy (Baranska, 2007).

6 ,Dzieci nienarodzone majga wielu obroncéw. Dziecko, ktore urodzi sie martwe, to tylko
dramat matki. W katolickiej Polsce obroncy Zycia poczetego powszechnie glosza, ze juz kilku-
dniowy ptéd jest cztowiekiem. Jednak w tej samej Polsce, gdy po niecatych 6 miesigcach cigzy
kobieta rodzi dziecko, ktére umiera, personel medyczny, urzednicy, ksieza, a nawet jej bliscy
odmawiajg temu dziecku cztowieczenstwa. I nie traktuja takiej $mierci jak tragedii. Po przed-
wcze$nie zmartym dziecku pozostaje bardzo niewiele. Akt zgonu, ubranko, kilka wspomnien,
czasem blizna na ciele. Cho¢ graniczy to z cudem, po wielu staraniach realizatoréw kilka matek
zgodzito sie opowiedzie¢ przed kamera swoje wstrzasajace historie, pokaza¢ swoje zycie. Ten
film to kameralna opowie$¢ o codziennym zyciu tych matek, ktére czesto majg teraz kolejne
dzieci, a ich zycie toczy sie dalej. Pokazuje tez konkretne dziatania, ktére podejmujg, by przerwac,
jak méwia, »zmowe milczenia« wokét tego tematu - pisza do ksiezy, do Sejmu, rozdaja informa-
cyjne ulotki matkom w szpitalach i poradniach, spotykaja sie w grupach wsparcia, pisza na forum
internetowym. Pogoda ducha i wewnetrzng sita w znoszeniu tak ciezkich do$wiadczen potrafia
naprawde zaskoczy¢. To mimo wszystko film peten nadziei” (Internetowa Baza Filmu Polskiego,
2011).

7 Zesp6t Edwardsa wywotany jest trisomig 18. pary chromosoméw; jest drugg co do czesto-
$ci wystepowania po zespole Downa aberracjag chromosomdw autosomalnych. Jak podaje J6zwiak
(2001), okoto 30% dzieci umiera w okresie noworodkowym, dalsze 50% w drugim miesigcu
zycia, tylko okoto 10% przezywa pierwszy rok zycia. Ze wzgledu na wykazana $miertelnos¢ dzieci
zespoét okreslany jest mianem wady letalnej. ,Prawdziwa czesto$¢ tej aberracji w okresie wczes-
nozarodkowym jest jednak znacznie wieksza, gdyz 95% plodéw ulega samoistnemu poronieniu”
(Jézwiak, 2001, s. 306).

8 Wiecej na ten temat: <www.poronienie.pl> - strona po$wiecona problemom poronienia, in-
formacje o grupach wsparcia; < www.dlaczego.org.pl> - serwis dla rodzicow po stracie i rodzicéw
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W Polsce dziata forum rodzicédw, ktérzy stracili dziecko®. To miejsce wazne
dla wielu oséb, potrzebne i czesto odwiedzane. Dla niektoérych jedyne, w kto-
rym czujg sie rozumiane i w ktérym znajduja autentyczne stowa pocieszenia.
Jeden z wpiséw brzmi: ,Iwet, masz racje. Tak trzeba zy¢, probowaé zy¢ nor-
malnie. Fakt, ze majac dziecko ciezko chore, ta normalno$¢ jest inna i najczes-
ciej od wizyty w szpitalu do wizyty. My mamy malefnstwo $miertelnie chore
z wada mézgu i jesli tylko jesteSmy w domu, staramy sie Zy¢ normalnie na mia-
re mozliwo$ci, nie zwazajac na ciekawskie ludziska, latem braliSmy malucha na
spacerki w wézeczku... Nie wiemy nigdy, ile czasu nam zostato, wiec trzeba sie
cieszy¢ kazda chwila, cho¢ czasami to rado$¢ przez tzy bezradnosci. My z me-
Zzem mamy zasade: nie ptaczemy przy matym, druga zasada: maty ma czu¢ sie
bezpiecznie... Zycie jest trudne, ale duzo zalezy od naszego nastawienia.
Z optymizmem wiecej sie osiggnie. Wierzy sie wtedy, ze warto dziata¢. Powo-
dzenia. Beata - Mama Marcelka z wada letalng, ur. 14.05.2009” (<www.
dlaczego.org.pl>, 2010).

Cho¢ zabrzmi to paradoksalnie - jezeli diagnoza o niepetnosprawnosci
dziecka (trzeci typ sytuacji traumatycznych) zostanie przekazana w okresie
prenatalnym, rodzice zyskujg czas na oswojenie sie z my$lg o nieprawidtowym
rozwoju dziecka, moga zacza¢ sie przygotowywac na przyjecia dziecka ,takie-
go, jakie jest”. Zdobywaja informacje, poszukuja wiadomosci na temat form
wspomagania jego rozwoju (co w znacznym stopniu sprzyja zapewnieniu
optymalnych warunkéw rozwojowych dziecku po narodzinach). ,Jesli rodzice
znali diagnoze (...) jeszcze przed porodem lub faza oczekiwanial® byta okresem
zagrozenia porodem przedwczesnym, to czas zatoby!! moze by¢ przez nich
W znacznym stopniu przezyty jeszcze przed urodzeniem dziecka” (Urmanska,
2007, s. 69). Jesli zdarzy sie, ze podczas trwania cigzy, mimo postawionej dia-
gnozy, rodzice nie s3 w stanie sie z nig pogodzi¢ albo w nig nie wierzga, albo
w intensywny spos6b konfrontuja sie z nig, nalezy da¢ im czas na pogodzenie

dzieci chorych; <www.osierocenirodzice.pl> - grupa wsparcia w Szczecinie; <www.gwgdansk.
ovh.org> - grupa wsparcia w Gdansku.

9 <http://www.dlaczego.org.pl/forum/index.php?site=nowe>; forum jest czescig serwisu
dla rodzicéw po stracie irodzicéw dzieci chorych <www.dlaczego.org.pl>[30.11.2010].

10 Pierwsza faza rozwoju rdl rodzicielskich wedtug Bocar i Moor (1987, za: Urmanska, 2007,
s. 69) to czas szczeg6lnego zainteresowania rodzicielstwem (by opanowaé potrzebne umiejetno-
$ci, rodzice poszukujg stosownych informacji, czytaja, rozmawiajg, korzystaja z réznych form
edukacji i tym podobne). Kolejne fazy rozwoju roli rodzica to: faza formalna, nieformalna, osobo-
wa. W pierwszej z nich $cieraja sie z sobg dazenie do perfekcji i poczucie niekompetencji; w dru-
giej rodzice mniej rygorystycznie podchodza do przekonan na temat roli; trzecia jest faza tak
zwanego rodzicielstwa indywidualnego - rodzice rozwijaja wtedy swoj niepowtarzalny styl opie-
ki nad dzie¢mi.

11 Pojecie zatoba odnosi sie do pozegnania wyobrazenia dziecka; nie ma zwigzku z utratg
(Smiercig) dziecka jako takiego.
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sie z trudng wiadomoscig i zadba¢ o przestrzen spoteczng zapewniajacy
wsparcie emocjonalne i umozliwiajgca odzyskanie réwnowagi. Nierzadko do-
piero narodziny stanowig moment, ktéry dynamizuje proces godzenia sie
z niepetnosprawnos$cig dziecka, utatwia przyjecie informacji. Mozliwo$¢ zoba-
czenia dziecka, spotkanie z nim, trzymanie w ramionach, wstuchanie sie w jego
oddech powoduja, ze cze$¢ rodzicow przestaje zwraca¢ uwage na ,zespot’,
»cechy dymorficzne”, a koncentruje sie na dziecku - na swoim dziecku i to jest
dla nich najwazniejsze. Wielu rodzicow skupia sie na dziataniu. Wigcza sie
w proces rehabilitacji i dgzy do akceptacji dziecka wraz z jego niepelnospraw-
noscig. W efekcie wielokrotnie staja sie oni ,specjalistami nie tylko od swoich
dzieci”. Po latach radzenia sobie, pokonywania przeszkéd (zaréwno codzien-
nych, jak i formalnych, spotecznych) stuzg pomoca innym rodzicom. Oni wie-
dza, jakiego typu dziatania nalezy podjaé. Potrafig doradza¢ innym, poniewaz
sami ,przez to przeszli”, ,tego doswiadczyli”; ich umiejetnosci sa prawdziwe -
wynikajg z pracy i staran wiasnych.

Niekiedy, przeciwnie, moment narodzin staje sie poczatkiem nowego kry-
zysu, ktory jest zwigzany z ostateczng utratg nadziei. Do tej pory rodzice mogli
przypuszczal, ze diagnoza jest btedna. Budowali wyobrazenia przysztego
dziecka jako ,nie az tak chorego”. Wcze$niej podkre$lone zostalo znaczenie
porodu dla rodzicéw, ktérzy otrzymali diagnoze zaburzen rozwoju dziecka
w okresie prenatalnym. Nalezy réwniez zwrdci¢ uwage na znaczenie porodu
w sytuacji, w ktérej nie byto uprzednich sygnatéw o nieprawidtowosciach
w przebiegu cigzy. ,Pordd jest jednym z najwazniejszych przezy¢ rodzicow.
Zwtaszcza za$ dla matki moze by¢ doznaniem ekstatycznym, w ktérym unie-
sienie, zachwyt, rados¢ i wola zycia doprowadzone sg do apogeum odczuwa-
nia, a do$wiadczenie smaku Zycia i trwoga przed $miercia zespalajg sie w jed-
no” (Kornas-Biela, 1993, s. 63). Koscielska (1998, s. 43) wyrdznia kilka typow
porodéw, uwzgledniajac w ich klasyfikacji ,jedynie zjawiska dominujace, réz-
nicujace od innych w sposéb najbardziej wyrazisty”. Naleza do nich: poréd
radosny, lekowy, zadaniowy, psychicznie obojetny i bierny. Poréd sam w sobie
wywotuje rézne leki - poczawszy od leku przed bélem, po lek przed powikta-
niami. Lek towarzyszy porodowi, ale jest on tym silniejszy, im bardziej przebieg
porodu jest nieprawidlowy. Rodzice wyczuwaja napiecie lekarzy, pielegniarek
i innych oséb, towarzyszace kontaktom z nimi i ich dzieckiem. Obserwuja coraz
bardziej niespokojne zachowania personelu medycznego, co oczywiscie powo-
duje narastanie niepokoju u nich. Ten niepokoéj nie pozostanie bez wpltywu na
przyjecie ewentualnych negatywnych informacji na temat rozwoju dziecka.
Lek budzi sie u rodzicow roéwniez wtedy, gdy po porodzie dziecko zostaje
szybko zabrane na oddziat intensywnej opieki, a czas jego nieobecnosci znacz-
nie sie wydtuza. Udzielenie przez lekarza informacji na temat stanu dziecka,
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w sposob rzetelny i taktowny oraz niepozbawiajgcy nadziei, moze znacznie
utatwiaé radzenie sobie przez matke w trudnej sytuacji. Matki nieraz obwiniaja
sie za nieprawidtowoSci zwigzane z przebiegiem porodu. Narastajgce poczucie
winy nie tylko jest nieuprawnione, ale przede wszystkim przynosi szkody.
Roztrzasanie bez pozytywnego zamkniecia catego procesu (uwolnienia od
poczucia winy) moze utrudnia¢ zaakceptowanie ewentualnych zaburzen roz-
wojowych dziecka. Kobietom, ktére przezyty poréd z powiklaniami, bez
wzgledu na stan dziecka, powinno by¢ udzielone wsparcie przez osoby najbliz-
sze, lekarza, a jezeli jest to potrzebne - innego specjaliste (psychologa, psychia-
tre). Wsparcie takie chroni przyszta matke przed nastepstwami depresji popo-
rodowej, pozwala lepiej i z pozytywnym nastawieniem wej$¢ w role matki.
Nalezy pamieta¢, ze w organizmie kobiety po porodzie ma miejsce ,rewolucja
hormonalna”. Naktadajace sie na nig zmeczenie zwigzane z porodem, nieprze-
spanymi nocami (dodatkowo lek zwigzany z nieprawidlowym rozwojem
dziecka) wzmagaja konieczno$¢ otoczenia jej opieka, dzieki ktérej odzyska
réwnowage psychiczna i fizyczna.

Szczegblng role moze petni¢ w tym przypadku réwniez tak zwana edukacja
prenatalna. Ze wzgledu na duza otwartos$¢ rodzicoOw oczekujacych na dziecko
wyjatkowa odpowiedzialno$¢ spoczywa na organizatorach i prelegentach
przekazujacych wiedze w szkotach rodzenia oraz w ramach innych form edu-
kacji rodzicéw. Urmanska (2007, s. 73) wspomina o 3 obszarach, ktére w ra-
mach dziatan prewencyjnych warto uwzgledni¢. Nalezg do nich: sam poréd,
przedwczesne narodziny, trudne stany emocjonalne po porodzie.

¢ Pordd - nie straszy¢, ale tez nie idealizowaé (,niepowodzenie” subiek-
tywnie przezyte moze rzutowac na okres poporodowy).

 Dziecko urodzone przedwcze$nie - jak temu zapobiec, jakich problemow
zwigzanych z etapem wcze$niactwa mozna oczekiwac i jak im przeciwdziatac.

¢ Trudne stany psychiczne po porodzie - uprzedza¢ o matczynych smut-
kach, uwrazliwi¢ na potrzebe wsparcia w réznych wymiarach (informacyjnym,
emocjonalnym i rzeczowym), wskazaé, gdzie nalezy szuka¢ pomocy w przy-
padku wystgpienia powazniejszych zaburzen (Urmanska, 2007, s. 73).

Rozwazajac problemy dotyczace wsparcia, nalezy wzia¢ pod uwage nie tyl-
ko organizacje odpowiedniej opieki czy rehabilitacji, ale przede wszystkim
pomoc rodzicom w akceptacji dziecka. Akceptacja jest warunkiem sine qua non;
bez niej trudno zaspokaja¢ dzieciece potrzeby o fundamentalnym znaczeniu dla
rozwoju — potrzeby bezpieczenstwa i mitosci. W kazdej z analizowanych wczes-
niej sytuacji specjalistyczne i spoteczne wsparcie udzielone rodzicom ma istotng
wartos$¢: utatwia rozpoczecie (lub kontynuacje) procesu godzenia sie z niepet-
nosprawnosciag dziecka, dzieki czemu pomocy do$wiadcza réwniez dziecko.
Rodzice niepozostawieni sami sobie mogg zacza¢ konstruktywnie dziata¢ na
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rzecz swojego dziecka. Spokoéj odczuwany przez matke podczas okresu prena-
talnego lub méwiac innymi stowy - brak niepokoju (niepokéj kontrolowany -
jak powiedziata jedna z matek, odczuwany na wszelki wypadek, Zeby nie cie-
szy¢ sie za bardzo i nie kusi¢ losu) oraz stabilno$¢ emocjonalna matki po poro-
dzie s3 waznymi elementami Srodowiska sprzyjajacego dziecku i jego dalsze-
mu rozwojowi.

W przypadku uzyskania informacji na temat utrudnien i zaklécen
W rozwoju juz w okresie prenatalnym z jednej strony mozna dostrzec uzasad-
niony wzrost poziomu niepokoju rodzicéw, z drugiej zaangazowanie i goto-
wos¢ do wspodtpracy ze specjalistami. Pomoc psychologiczna (zrozumienie,
cierpliwo$¢, uszanowanie uczu¢) udzielona w tym czasie rodzicom powoduje,
iz przyjmuja oni informacje o niepetnosprawnosci dziecka i zaczynaja sie z nig
godzi¢. To bardzo wazny moment. W sytuacji trudnej, w sytuacji kryzysu,
traumy ludzie wykorzystuja strategie indywidualne i radzg sobie za pomocg
interakcji wspierajgcych, ktére moga zachodzi¢ w naturalnych grupach odnie-
sienia (rodzinach, kregach przyjacielskich, sasiedzkich). Sek (2003, s. 265)
zwraca uwage, iz powyzsze interakcje moga zachodzi¢ réwniez w specjalnych
grupach samopomocy czy spotecznos$ciach, ktére okresla jako altruistyczne.
We wspomnianych kontekstach ,zachodza procesy samodzielnej aktywnoSci,
ktére nalezy rozwijaé, podtrzymywac, wykorzystywa¢ w szerszym procesie
pomocy”. Jak wskazuje Sek (2003, s. 267), wsparcie ma zar6wno wymiar struk-
turalny, jak i funkcjonalny. Strukturalny oznacza zakotwiczenie ztoZonej sytu-
acji pomagania w sieci spotecznej, funkcjonalny - ukierunkowanie dziatan.
Poprzez interakcje wsparcia mozna uzyska¢ pomoc na ptaszczyznie emocjo-
nalnej, poznawczej, instrumentalnej, rzeczowej. Takiego wsparcia potrzebuja
rodzice dzieci z rzadkimi zespotami genetycznymi. ,Wsparcie funkcjonalne
definiujemy jako rodzaj interakcji, ktéra zostaje podjeta przez jednego lub obu
uczestnikéw w sytuacji problemowej, trudnej, stresowej, krytycznej” (Sek,
2003, s. 268). Rysunek 1 obrazuje, jakie elementy sktadajg sie na wsparcie
funkcjonalne. Wyjasnienia wymaga stwierdzenie: ,jednego lub obu uczestni-
kéw sytuacji problemowej”. Kto jest uczestnikiem sytuacji problemowej i kto
moze by¢ inicjatorem interakcji wsparcia?

Z pozoru wydawac sie moze, Ze rodzic jest podmiotem wsparcia i wsparcia
oczekuje. Specjalisci, lekarze, psychologowie, bliscy, ktorzy otaczaja rodzica
w sytuacji trudnej, powinni dostrzec jego potrzeby i zaradzi¢ im (por. Dykcik,
2010, s. 180). Interakcja wsparcia wymaga jednak w pewnych okolicznosciach
wspotdziatania rodzica. Na czym ono polega? Jesli stan emocjonalny rodzica jest
niestabilny, trudno mu pyta¢, interesowac sie, przetwarzac¢ informacje, szczeg6l-
nie te trudne. W pamie¢ zapadajg stowa, fragmenty wypowiedzi, ,przezuwa sie
je”, wracaja jak echo lub przeciwnie, przestaje sie przyswaja¢ informacje - sty-
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WSPARCIE FNKCJONALNE

Rys. 1. Co sktada sie na wsparcie funkcjonalne rodzicow dziecka z zespotem genetycznym?

Zrédto: opracowanie wtasne.

szy sie, ale nie stucha - obronno$¢ percepcyjna czyni rodzicOw pozornie odcie-
tymi i niezainteresowanymi sprawami zdrowia dziecka i ich samych. W takich
sytuacjach warto zwraca¢ sie o pomoc i rozmawia¢ z lekarzami, pielegniarka-
mi, bliskimi. Przetama¢ wewnetrzny opér i pytac. Prosi¢ o pomoc. Jesli wydaje
sie, Ze nie ma obok kogo$ zyczliwego, zwykle tak nie jest. Ale nie sprawdza sie
tego. Jedna z mam przez kilka dni mogta ,tylko przychodzi¢ na oddziat”. Az
przychodzi¢. Pojawianie sie na oddziale, na ktérym przebywa dziecko, spowo-
dowato oswojenie owego miejsca. W koncu kobieta podjeta rozmowe z jedng
z pielegniarek na temat tego, co wydarzyto sie od jej ostatniej wizyty w szpita-
lu. To byta trudna rozmowa. Trudno byto ja i zacza¢, i kontynuowac. Zrozu-
mienie, jakiego doswiadczyta, pozwolito zadaé¢ wiele istotnych pytan. Przede
wszystkim potrzebna byta pomoc w interpretacji stéw lekarza, wiele kwestii
okazato sie zbyt zawitych. Matka potrzebowata wsparcia, poniewaz nie wie-
dziata, co oznaczajg sygnaly wysytane przez dziecko: czy jest ono zadowolone,
czy czego$ mu potrzeba. Bata sie wtasnej niezaradnosci i niewiedzy, bata sie
dziecka. Powoli, krok po kroku, dowiedziata sie, jak opiekowac sie dzieckiem -
karmié¢, przytulaé, dotykaé, nawigzywac z nim kontakt. Wreszcie dowiedziala sie
czego$ o nim samym, o prognozach dotyczacych rozwoju, zespole genetycznym
podejrzewanym u dziecka i co najwazniejsze - jak utatwi¢ dziecku przejscie ze
szpitala do domu. Otworzyta sie na informacje. W tym przypadku mama i piele-
gniarka razem byly uczestniczkami sytuacji problemowej i przyczynity sie do
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uruchomienia interakcji wsparcia. Mozna powiedzie¢, ze podmiotem oddziaty-
wan (zaréwno matki, jak i personelu szpitala) pozostato... dziecko. Biorgc pod
uwage wspomniane kwestie, tatwiej prosi¢ o pomoc.

Z relacji rodzicow dzieci z zespotami genetycznymi wynika, iz oczekujg oni,
co w petni zrozumiate i uzasadnione, na kazdym etapie rodzicielstwa wsparcia
wielowymiarowego i statego. Czy jednak takie wsparcie otrzymujg? Pisula
(1998, s. 203) wspomina, iz osoby otrzymujgce zadowalajace wsparcie inaczej
oceniajg stresory. ,Emocjonalne wsparcie pomaga w utrzymaniu pozytywnego
obrazu siebie w sytuacji do§wiadczania stresu. Moze to utatwi¢ wykorzystanie
adaptacyjnych strategii radzenia sobie oraz wzbudza zaufanie, Ze jest sie
w stanie sprostac oczekiwaniom wynikajacym z roli” (Pisula, 1998, s. 203).

PrzyjScie na $wiat dziecka wiaze sie z ogromna radoscig, ale tez wielkim
stresem generujacym zachowania o charakterze nieprzystosowawczym. Po
dtugim czasie oczekiwania dochodzi do spotkania. Niestety bywa, ze to spo-
tkanie nie jest do konca takie, jak sobie rodzice wyobrazali. Przepetione jest
lekiem o stan zdrowia dziecka, o jego przyszty rozwéj. Rodzice, ktérzy wraz
z pojawieniem sie dziecka na Swiecie przechodza przez naturalny kryzys zwig-
zany z nowg sytuacja, napotykaja na dodatkowg trudno$¢, z ktérg musza sie
zmierzy¢ - nieprawidtowy rozwéj dziecka. Ta trudna sytuacja moze u nich
wywotywac¢ krancowe reakcje. Wiele rodzin dazy do zacie$nienia wiezi w wal-
ce o zdrowie dziecka, jednak w skrajnych przypadkach dziecko staje sie punk-
tem centralnym rodzinnego systemu, a zycie rodziny integruje sie wytgcznie
wokdét pomocy medycznej i rehabilitacyjnej (por. KoScielska, 1995). Na margi-
nes wyrzucone zostaja inne wazne sprawy: osiagniecia i ktopoty pozostatych
dzieci, rozw6j wlasny kazdego z cztonkéw rodziny, relacje miedzy partnerami,
realizacja wtasnych potrzeb i zamierzen. Niekiedy w rodzinach pojawiaja sie
konflikty, dochodzi do wzajemnego obwiniania, rozluZnienia wiezéw, braku
porozumienia, niezadowolenia dotyczacego danego stanu, a nawet do opusz-
czenia/porzucenia dziecka. W kazdym przypadku rodzice powinni poszukiwaé
wsparcia. Linden, Paroli i Doron (2007, s. 76) proponuja, by w pierwszej Kolej-
nosci rozmawiac... z neonatologiem. ,Kiedy rozmawiasz z lekarzem, zadawaj
wszystkie pytania, jakie przychodza ci do gltowy. Niektdrzy rodzice powstrzy-
mujg sie, sadzac, ze ich pytania moga by¢ nieodpowiednie lub trywialne.
Wszystkie pytania sg odpowiednie, a te, ktérych nie zadasz, bedg cie frustro-
wac i martwié. Nie wstydz sie, ze nie znasz odpowiednich terminéw medycz-
nych. Niewielu rodzicéw je zna”. Radzg tez, by zwrdcic sie do specjalisty opie-
kujacego sie dzieckiem szczeg6lnie wtedy, gdy chce sie zrozumie¢, w jakim celu
przeprowadzono dane badanie, gdy trzeba wyjasni¢ wyniki, umiesci¢ je
w odpowiednim kontek$cie (,czy sa one dobre czy zle”), gdy nie wiadomo,
jakie jest znaczenie danego badania i gdy chce sie spyta¢ o ogdlny stan dziecka
i perspektywy dotyczace jego zdrowia. Rodzicu, pytaj i nie boj sie!
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Czesto, gdy rodzi sie dziecko z niska waga urodzeniowa, jako wcze$niak
czy dziecko, u ktérego powiktania w rozwoju zauwazono dopiero podczas po-
rodu/tuz po porodzie, rodzice w pierwszym momencie skoncentrowani sg
gltéwnie na ratowaniu zdrowia i zapewnieniu pomocy medycznej swojemu
dziecku. Oczekujg postawienia diagnozy wyjasniajacej powstate nieprawidto-
wosci i wskazan co do dalszych mozliwos$ci rozwojowych. Rozpoczyna sie tak
zwana gonitwa diagnostyczna i terapeutyczna (poszukiwanie kolejnych specja-
listbw i metod usprawniania dziecka), ktéra czesto powoduje wytgczenie
obiektywnej oceny sytuacji. Rodzice znajdujacy sie w powaznym potozeniu
powinni skorzysta¢ ze wsparcia specjalistow dziatajacych w ramach zespotow
w osrodkach wczesnej interwencji. Warto tez uwzgledni¢ doswiadczenia in-
nych, ktérzy ,juz to przezyli”, zrzeszonych w odpowiednich stowarzysze-
niach!2. Dzielgc sie wtasnymi do$wiadczeniami, nie tylko wskazujg rodzicom
miejsca, w ktorych moga uzyska¢ pomoc, ale réwniez zwracajg uwage na trud-
nosci emocjonalne, przez ktére musieli przejs¢, poczawszy od akceptacji jako
integralnego ogniwa procesu godzenia sie z diagnoza i utraconymi wyobraze-
niami, po zadbanie o siebie samego i wzajemne relacje partnerskie.

Dotyka to waznego problemu - gotowosci do poszukiwania pomocy i pro-
szenia o nig. Jest to trudne dla wielu ludzi, a niekiedy jest to zupetnie co$ no-
wego, co rodzic wlacza dopiero w zakres swojej roli. Skorzystanie ze wsparcia
(réwniez psychologicznego, w ramach terapii rodzin czy par matzenskich pro-
wadzonych przez przedstawicieli systemowych szkét terapeutycznych) po-
zwala rodzicom na zabezpieczenie przed popeinianiem btedéw. Rodzice swia-
domi swoich emocji, trudnos$ci, ktérych do$wiadczajg, szybciej przechodza
przez fazy przystosowania sie do niepetnosprawnosci dziecka. ,Istota oddzia-
tywan terapeutycznych w podejs$ciu systemowym polega na interweniowaniu
w caty system rodzinny w celu zmiany wzorca interakcji pomiedzy cztonkami
rodziny, przez dostarczanie nowych informacji, na ktére dotychczas rodzina
byta zamknieta, modyfikowanie regul kontaktowania sie, przerywanie patolo-
gicznej sekwencji zdarzen z prowokowaniem alternatywnego zakonczenia”
(Tryjarska, 1995, s. 247). Diagnozowanie dziecka z rzadkim zespotem gene-
tycznym trwa niestety nieraz bardzo dtugo, rodzice otrzymuja diagnozy po-
$rednie, czastkowe, z ktérymi probuja sie pogodzi¢, a one okazuja sie niepetne
lub btedne. Okres takiej wielowymiarowej niepewnosci (obejmuje ona rézne
dziedziny opieki nad dzieckiem, dotyczy sposobéw postepowania z nim, diety,
doboru odpowiednich metod rehabilitacji) znacznie pogarsza sytuacje, w jakiej
znajduje sie rodzina. Z uwagi na ten czynnik stresogenny, wydtuzajacy sie

12 OQbecnie dziata juz wiele stowarzyszen rodzicow dzieci z rzadkimi zespotami, o ktorych
wspominajg autorzy poszczegdlnych rozdziatéw; w Poznaniu najbardziej znane jest Stowarzy-
szenie ,GEN”.
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w czasie, rodzina wymaga dodatkowego wsparcia informacyjnego i emocjo-
nalnego. ,Wielu badaczy sadzi, Ze dostepnos$¢ wsparcia spotecznego modyfiku-
je natezenie stresu, jakiego doznaja rodziny, w ktoérych na $wiat przyszto
dziecko o zaburzonym rozwoju” (Pisula, 1998, s. 204). Kto i kiedy moze stac sie
zréodtem pomocy dla rodzicow? Jakiego rodzaju pomocy i w jakim zakresie
nalezy dostarczy¢? Pisula (1998, s. 204) stwierdza, iz ,zwigzek miedzy spo-
strzeganym wsparciem spotecznym a dobrostanem psychicznym polega na
tym, Ze istnieje pewien optymalny, z punktu widzenia jednostki, zakres wspar-
cia. Jesli jest go za mato, jednostka czuje sie odrzucona, osamotniona, odizolo-
wana; jesli jest go zbyt duzo - kontrolowana przez innych”. Na pytanie ,ile?”
mozna da¢ zatem tylko jedng odpowiedz: tyle, ile trzeba. OdpowiedZ na drugie
pytanie nieodtgcznie zwigzana jest z dostepno$cig zZrédet wsparcia. Nalezy
wskaza¢, iz wielokrotnie wiodaca role odgrywaja dziadkowie dziecka, a nie-
kiedy rodzenstwo rodzicéw. Dziadkowie dostarczajg pomocy w sposéb kom-
pleksowy. Na nich (najczesciej juz nieobcigzonych obowigzkami zawodowymi)
moga liczy¢ rodzice zaréwno w opiece nad dzieckiem, jak i trudnych emocjo-
nalnie chwilach. Dziadkowie czesto wspierajg tez materialnie. Jak stwierdza
jedna z bab¢, ,nie ma serca, aby nie pomoc”; ,podzieli sie wszystkim”.

Sytuacjami trudnymi, obcigzajacymi i frustrujacymi rodzicow dziecka
z niepelnosprawnosciag we wczesnym dziecinstwie jest przesuniecie w czasie
osiggania rozwojowych kamieni milowych (czyli momentéw, w ktérych dziec-
ko powinno opanowa¢ umiejetnosci takie, jak podnoszenie gtowy, przewraca-
nie sie, siadanie, stanie czy chodzenie). Jest to czas, w ktérym rodzice doswiad-
czaja réznic rozwojowych swoich dzieci. Trudno nie przezywac rozgoryczenia,
kiedy dziecko, majac rok, nie potrafi jeszcze samodzielnie siedzie¢, a co dopie-
ro chodzi¢ (szczegdlnie wtedy, gdy inni rodzice chwalg sie, Ze ich dzieci ,roczek
juz przechodzity samodzielnie” albo osiggnety te umiejetno$¢ krotko po swoich
pierwszych urodzinach). Jest to nietatwe doznanie i takie zostanie do momentu
zrozumienia i pogodzenia sie z niepetnosprawnos$cig wtasnego dziecka. Pora-
dzenie sobie z tego typu sytuacja trudng przynosi umiejetno$¢ adekwatnego
budowania prognoz dotyczacych rozwoju dziecka. Pogodzenie sie z niepeino-
sprawno$cia pozwala zaakceptowal specyfike przebiegu rozwoju, doceni¢
najdrobniejsze przejawy postepéw, pozwala cieszy¢ sie z osigganych przez
dziecko kamieni milowych bez wzgledu na czas ich realizacji. Wazne staje sie,
ze dziecko osiggneto okreslong umiejetno$¢, a nie czas, w jakim pojawita sie
ona w poréwnaniu do normy.

W innej sytuacji sa rodzice, u ktérych dzieci nie rozpoznano zadnych zabu-
rzen rozwojowych w okresie prenatalnym, pordd przebiegal prawidtowo,
a pierwsze tygodnie Zycia nie budzily wiekszego zaniepokojenia. Jednak, wraz
z uptywem czasu, rodzice zauwazajg coraz wiecej niejasnych sygnatéw nie-
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prawidtowosci i zaczynajg poszukiwaé¢ przyczyn. Najpierw wzrasta lek
o zdrowie, pdéZniej o rozwdj dziecka. Sposéb postepowania jest bardzo podob-
ny do opisanego wczes$niej z jedng podstawowgq rdéznica - maja oni wieksze
poczucie straty. Przez okres ciazy, porodu i pierwszych tygodni upewniali sie,
ze rozwdj ich dziecka jest prawidtowy, teraz te pewnos$¢ utracili i zastali inng
rzeczywisto$¢, mniej pozadana. Muszg sie do niej dostosowa¢. Pojawiaja sie
wyrzuty, Ze niczego wczesniej nie zauwazyli, Ze nieraz ignorowali pewne sy-
gnaty, ze moze gdyby wczesniej dziatali, bytoby inaczej. Pozbycie sie takich
wyrzutéw jest niezbedne i utatwia wej$cie na droge wiodaca ku akceptacji
nowej sytuacji. Nie wszyscy rodzice potrafig to zrobi¢ samodzielnie, dlatego
warto wtedy szuka¢ pomocy w ramach terapii indywidualnej czy zorientowa-
nej na system rodzinny.

Wiekszo$¢ dzieci z rzadkimi zespotami genetycznymi powinna zosta¢ zdia-
gnozowana, zanim osiagnie wiek przedszkolny, ale nie zawsze tak bywa. Ro-
dzice, ktérzy obserwuja u swoich dzieci zaburzenia rozwoju, a nie znaja ich
przyczyn, sa w szczegdlnie trudnej sytuacji. Ciagta niepewno$¢ dotyczaca dia-
gnozy i pytanie: czego moga sie spodziewa¢, wywotuja permanentny lek
o rozw0j, zdrowie, a nierzadko Zycie swojego dziecka. Ten lek zakt6ca codzien-
ne funkcjonowanie rodzicéw, co przektada sie negatywnie na relacje z dziec-
kiem, czesto zaburzajac jego poczucie bezpieczenstwa (ktére jest szczeg6lnie
istotne w sprostaniu zadaniu, jakie stoi przed dzieckiem w tym wieku - pdj-
$ciem do przedszkola). Wybor przedszkola stanowi dla wielu rodzicéw pro-
blem. Rodzice, ktoérych dzieci otrzymaty juz diagnoze, dokonuja wyboru w za-
lezno$ci od stopnia niepetnosprawnos$ci - wybierajg pomiedzy przedszkolem
specjalnym a integracyjnym lub masowym. Czesto temu wyborowi towarzyszy
ukryte przekonanie, Ze jezeli dziecko da sobie rade w przedszkolu masowym,
to moze jego rozwoj nie bedzie w takim stopniu zaburzony, jak to sie progno-
zuje. Chcac oszukac samych siebie, rodzice zapisuja dzieci do placowek, ktére
nierzadko nie sg przygotowane do pracy z dzieémi z niepelnosprawnoscia.
Nalezy pamieta¢, Ze nawet jezeli dziecko w jaki§ sposéb zaadaptowato sie do
warunkéw przedszkola, to wskutek niedostosowania zaje¢ do jego potrzeb
i mozliwosci rozwdj nie moze przebiega¢ w sposéb optymalny. Przedszkola
specjalne, integracyjne sa w profesjonalny sposéb przygotowane, zaréwno pod
katem bazy materialnej, jak i pod wzgledem merytorycznym, do stworzenia
optymalnych warunkéw rozwojowych dla dzieci z niepelnosprawnoscia. Za-
pewniajg czesto wsparcie réwniez rodzicom. W przedszkolu dostosowanym do
potrzeb dziecka rodzice moga obserwowac jego sukcesy. Dlatego nie powinni
bac¢ sie posytac dzieci do przedszkoli, ktére powstaty z my$lg o ich dzieciach.

Druga grupa rodzicéw to ci, ktérzy obserwuja pewne trudnos$ci rozwojowe
u swoich dzieci, ale nie decyduja sie na ich diagnozowanie. Najczesciej sa to
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dzieci z lekka niepetnosprawnoscia intelektualng, ktére w petni mozna zdia-
gnozowac dopiero w wieku szkolnym. Takie dzieci trafiaja do przedszkoli ma-
sowych i niestety przewaznie borykaja sie juz od samego poczatku z trudno-
$ciami adaptacyjnymi. Lubowiecka (2000) zaktada przynalezno$¢ adaptacji do
podstawowych mechanizméw regulujacych stosunki cztowieka ze $rodowi-
skiem. Przystosowanie sie jest procesem wyznaczanym przez wiele czynni-
koéw, zaré6wno endo-, jak i egzogennych. Wyrazem adaptacji matego dziecka do
przedszkola jest umiejetno$¢ zaspokojenia w tym Srodowisku potrzeb wtas-
nych oraz zdolno$¢ do spetnienia stawianych przed nim wymagan.

Adaptacja przedszkolna jest szczeg6lnie trudna, poniewaz wigze sie z natu-
ralnym stresem sytuacyjnym. Wynika on z faktu, ze péjscie do przedszkola
stanowi duza zmiane w zyciu kazdego dziecka, jakiej wcze$niej nie doswiad-
czyto. Na dodatek dziecko przezywa konflikt pomiedzy checig zabawy, prze-
bywania z réwie$nikami a pragnieniem pozostania w domu z mamga, babcig czy
opiekunka. Prawidtowo przebiegajacy proces adaptacji przewaznie trwa okoto
3 tygodni. Po tym czasie dziecko powinno czué sie bezpiecznie i na tyle przy-
stosowane, by mdc zaspokoi¢ swoje potrzeby, a takze w petni swoich mozliwo-
$ci realizowaé stawiane mu zadania. PrzejScie przez te sytuacje kryzysowa
buduje w dziecku matryce radzenia sobie w nowym $rodowisku, ktérg bedzie
powiela¢ w podobnych sytuacjach, na przyktad podczas rozpoczecia nauki
w szkole, podjecia pracy i tym podobne. W zwigzku z intensywnym rozwojem
technicznym i koniecznos$cia czestego adaptowania sie do nowych Srodowisk
i warunkéw zycia prawidtowy wzorzec pokonywania kryzysu adaptacyjnego
staje sie szczegdlnie istotny dla jakoSci zycia.

Czynniki wptywajace na proces przystosowania sie mozna podzieli¢ na en-
do- i egzogenne (Lubowiecka, 2000; Piaget, Inhelder, 1993). Do endogennych
zaliczono: pteé, wiek, ogdlny poziom psychoruchowy dziecka, stan zdrowia
i temperament. Biorgc pod uwage, Ze analizujemy proces przystosowania sie
dzieci do przedszkola, automatycznie rozpatrujemy wiek dziecka przewaznie
trzy-, czteroletniego. Wiek ten warunkuje fakt, Zze zaden z mechanizméw adap-
tacyjnych nie jest jeszcze ostatecznie uksztattowany i dojrzaty, co utrudnia
przystosowanie sie. W przypadku adaptacji dzieci z lekka niepetnosprawno-
$cig intelektualng mamy do czynienia z paroma wtasciwosciami rozwojowymi,
ktore z racji stopnia zaburzen funkcjonowania dziecka sg opdZnione w stosun-
ku do dzieci trzy-, czteroletnich z norma i beda w szczeg6lny sposéb utrudniaé
prawidtowy przebieg proceséw adaptacyjnych. Pierwszym, jednym z najbar-
dziej istotnych, czynnikiem jest niedojrzato$¢ uktadu nerwowego (gtéwnie
osrodkéw podkorowych), co warunkuje dominacje proceséw pobudzania nad
hamowaniem, powodujac labilno$¢ emocjonalng, brak kontroli nad wtasnymi
emocjami, matg odpornos¢ na zmeczenie wynikajace z wysitku fizycznego lub
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napiecia emocjonalnego (Bogdanowicz, 1991). Nastepny czynnik to zaburzony
proces autoidentyfikacji, wynikajacy z trudno$ci budowania obrazu wiasnej
osoby. Naktadajacy sie nan rozwojowy okres krytyczny dla deprywacji potrze-
by mitosci i przywigzania, wywotujacy u dziecka w nowym S$rodowisku brak
poczucia bezpieczenstwa, sprawia, ze czynniki te bedg mialy znaczacy wptyw
na pokonanie kryzysu adaptacyjnego, budowanie wewnetrznego obrazu rodzi-
ca i zaakceptowanie rozdarcia pomiedzy checig pozostania w domu a rosnaca
potrzeba przebywania z réwiesnikami. Na te trudnosci naktada sie dodatkowo
obnizony poziom kompetencji spotecznych, ktére i tak w tym wieku (u dzieci
z normg intelektualng) dopiero sie ksztattuja. Dzieci z lekkg niepetnospraw-
nos$cig intelektualng maja szczegdlne problemy w nawigzywaniu kontaktéw
spotecznych i ich podtrzymywaniu. Umiejetnos$ci wspétdziatania w grupie,
wchodzenia w reguty wspolnej pracy sa opdznione, dopiero sie ksztattuja.
Spowolniony rozwdj mowy poglebia trudnosci w rozpoczeciu procesu uspo-
teczniania. Dzieci z lekka niepetnosprawnos$ci intelektualng, w wiekszosci
w wieku 3 lat, zaczynaja postugiwac sie pojedynczymi wyrazami, gdy dzieci
w normie uzywaja juz catych zdan. Ograniczona komunikacja bedzie nieko-
rzystnie wptywac na proces uspoteczniania, powodujac jeszcze wieksze jego
zahamowanie. Adaptacje utrudnia tez brak lub niski poziom umiejetnosci sa-
moobstugi. Z samodzielnym kontrolowaniem potrzeb fizjologicznych, ubiera-
niem sie czy jedzeniem maja problemy czesto dzieci trzyletnie, rozwijajace sie
prawidtowo. U dzieci z lekka niepetlnosprawnos$cig intelektualng problem
w tym wieku czesto stanowi poziom somatognozji, a nie samodzielnego ubie-
rania sie. Opéznienie w sferze samodzielno$ci obniza mozliwosci dzieci zaspo-
kajania swoich podstawowych potrzeb, przez co staja sie bardziej zalezne od
nauczyciela, z ktébrym nie nawigzaty jeszcze stabilnej wiezi.

Dyskomfort spowodowany niemoznoscig zaspokojenia swoich potrzeb po-
teguje kryzys adaptacyjny. Na te czynniki naktada sie jeszcze obniZzony poziom
funkcjonowania poznawczego. Spowolniony proces rozwoju myslenia u dzieci
z niepelnosprawnoscia intelektualng wydtuza czas potrzebny na zrozumienie
stosunkéw czasoprzestrzennych. Brak umiejetnos$ci rozumienia pojecia czasu
powoduje, Ze dzieci nie potrafig okresli¢, jak dtugo trwa ich pobyt w przed-
szkolu, czas roziaki z rodzicami. Trudnos$ci w orientacji w nowym $rodowisku,
oswojenia nowej przestrzeni, zapamietania jej ukltadu wywotuja poczucie dys-
komfortu, leku derywujacego potrzebe bezpieczenistwa. Spowolniony proces
rozwoju poznawczego powoduje, Ze u dzieci z lekka niepetnosprawnoscig inte-
lektualng nie ma w wieku 3 lat tak silnego wzrostu zainteresowania swiatem
zewnetrznym, nie wystepuje jeszcze potrzeba jego eksplorowania, ktora dzie-
ciom w normie bardzo utatwia adaptacje, bowiem jest mechanizmem motywu-
jacym do uczeszczania do przedszkola (Bogdanowicz, 1991; Gruszczyk-Kol-
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czynska, Zielinska, 1998a, b; Lubowiecka, 2000; Sochaczewska, 1985). U dzieci
z lekka niepelnosprawnoscia intelektualng z wadami genetycznymi czesto
wystepuja zaburzenia funkcjonowania organizmu, powodujace choroby na
przyktad uktadu krazenia, wydalania i tym podobne. Dodatkowo ostabienie
chorobg, wynikajace z niej czeste absencje, nizszy poziom poczucia bezpie-
czenstwa jeszcze bardziej utrudniajg proces przystosowania.

Wymienione pokroétce czynniki endogenne w duzej mierze utrudniajg dzie-
ciom z lekkg niepelnosprawnoscia intelektualng proces adaptacji. Jednak,
w przeciwienstwie do czynnikéw egzogennych, nie mamy na nie wptywu. Tym
bardziej istotna staje sie ich optymalizacja w celu wspierania dzieciecej adap-
tacji. Do czynnikéw egzogennych natomiast naleza: $rodowisko rodzinne,
wczesniejsze doSwiadczenia adaptacyjne i srodowisko, w ktérym odbywa sie
przystosowanie. Wczes$niejsze doswiadczenia adaptacyjne sa do$¢ znikome,
w wiekszos$ci przypadkéw ograniczajg sie do domu rodzinnego i réznych sytuacji
losowych wystepujacych w rodzinie. Nowe $rodowisko, w ktérym odbywa sie
przystosowanie, to przedszkole. W srodowisku rodzinnym istotny dla umiejet-
nosci przystosowawczych dziecka jest przede wszystkim rodzaj wiezi, jaka
zostata uksztaltowana pomiedzy dzieckiem a rodzicami. WieZ ,pewna” daje
dziecku bazalne poczucie bezpieczenstwa, zaufanie (Dykcik, 2010, s. 315-351),
ktére stanowig podstawe prawidtowej adaptacji. Wptyw na umiejetnosci przy-
stosowawcze ma réowniez styl wychowania, jaki prezentuja rodzice. Moze on
by¢ konsekwentny, czyli taki, ktéry stawia dziecku okreslone granice, porzad-
kujac przez to otaczajacy je rzeczywisto$¢, pozwalajac mu ja w wiekszym stop-
niu zrozumie¢ i przewidzie¢, dajacy najlepsze przygotowanie do prawidtowe;j
adaptacji. Moze by¢ tez nadopiekunczy, kiedy rodzic nadmiernie chroni swoje
dziecko przed nowymi do$wiadczeniami, powodujgc czesto efekt wyuczonej
bezradnosci. Takiemu dziecku trudno zaadaptowac sie w przedszkolu, w kto-
rym jest tyle nowosci i w ktérym musi by¢ samodzielne. Problemy z przysto-
sowaniem beda mialy réwniez dzieci wychowywane w sposoéb liberalny, kto-
rym rodzice nie okre$lajg granic aktywnosci, czy dzieci, ktérych rodzice sa
rygorystyczni, stosujacy nazbyt wiele zakazéw, zaburzajac przez to poczucie
bezpieczenistwa. Wptyw na adaptacje ma takze liczebnos¢ rodziny, jej status
spoteczny, materialny i wzajemne relacje w niej panujace. Jednak na jako$¢
tych czynnikdw mozemy wptyna¢ tylko w niewielkim stopniu. Natomiast moz-
na podnie$¢ $wiadomos$¢ rodzicow na temat prawidlowego przygotowania
dziecka do przedszkola.

Drugi czynnik egzogenny to przedszkole. Powinno ono stanowi¢ podstawe
do prawidtowej adaptacji dziecka i stworzy¢ do tego optymalne warunki. Dzie-
ci z lekka niepetnosprawnoscia intelektualng czesto w momencie rozpoczecia
edukacji przedszkolnej nie sa jeszcze zdiagnozowane. U dzieci w wieku 3 lat
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raczej mowi sie o op6znieniu rozwoju niz o lekkiej niepetnosprawnosci inte-
lektualnej (Bogdanowicz, 1991), dlatego trafiajg one do przedszkoli masowych
i nie sg objete szczeg6lna opieka. Inna jest sytuacja dzieci zdiagnozowanych, na
przyklad z zespotem Downa czy innym zespotem genetycznym, wspoétwyste-
pujacym z niepetnosprawnoscia intelektualng, kiedy rokuje sie rozwéj na po-
ziomie na przyktad lekkiej niepelnosprawnosci intelektualnej. Dzieci takie
przewaznie sg zapisywane do przedszkoli integracyjnych, w ktérych powinny
by¢ objete szczegblng opieka wspierajaca ich umiejetnosci adaptacyjne, cho-
ciaz wiele z nich uczeszcza do przedszkoli masowych. Niemozno$¢ postawienia
diagnozy stanowi powazne utrudnienie w procesie adaptacji. Dzieci niezdia-
gnozowane nie tylko nie sg objete odpowiednim wsparciem pedagogicznym
optymalizujacym ich mozliwosSci przystosowawcze, ale takze czesto zostaje
zakt6cone wsparcie ze strony rodzicéw. Rodzice nie potrafig by¢ dla swoich
dzieci bezpiecznym portem, ktéry z jednej strony daje im poczucie bazalnego
zaufania, z drugiej wypuszcza w nowy, nieznany $wiat. Dlaczego tak sie dzieje?
Rodzice, ktorzy juz wczesniej obserwowali u swoich dzieci op6znienie w roz-
woju, czesto nie do konca u§wiadomili sobie ten fakt. W momencie rozpoczecia
przez dziecko edukacji przedszkolnej zaczynaja dostrzegac trudnosci swojego
dziecka w poréwnaniu z innymi réwie$nikami, co budzi w nich duzy niepokdj.
Niekiedy szukaja przyczyn, podejmujac préby diagnozy, czesto zamykajg sie
w catej gamie mechanizméw obronnych. Bez wzgledu na rodzaj reakgji, czesto
jest to dla nich czas kryzysu, ktéry naktada sie na problemy adaptacyjne dziec-
ka. Trudno im w takiej sytuacji wspiera¢ swojego kilkulatka. Na dodatek dziec-
ko dostrzega przezywany przez rodzicdw kryzys i taczy go z nowa dla siebie
sytuacjg, co jeszcze bardziej zaktdca proces jego adaptacji. Trudnosci adapta-
cyjne to pierwsze niepokojace sygnaty dla rodzicow. PdZniej pojawiajg sie
problemy z wykonaniem stawianych zadan. To wszystko powinno sktoni¢ ro-
dzicéw do szukania przyczyn ktopotéw. Postawienie prawidtowej diagnozy
czesto pozwala na dopasowanie wymagan do mozliwosci i potrzeb dziecka,
dzieki czemu dziecko w konicu moze odnie$¢ sukces, a rodzice mogg mieé po-
czucie satysfakcji ze swojego dziecka.

Wsparcie udzielone wszystkim wymienionym grupom rodzicéw dzieci
z niepelnosprawnosciag pozwala im lepiej rozumie¢ ich potrzeby i adekwatnie
stawia¢ im wymagania (w taki sposob, by mogty im sprostaé, odnies¢ sukces,
a wiec zarazem podnie$¢ swoje kompetencje rozwojowe). Odpowiednie wspie-
ranie rozwoju w tym wieku jest szczegdlnie istotne z uwagi na fakt, Ze jest to
wiek sensytywny dla opanowania podstawowych umiejetno$ci wptywajacych
na dalszy rozwo6j. Wspomaganie funkcjonowania dziecka z rzadkim zespotem
genetycznym jest zawsze zalezne od jako$ci uzyskanego przez rodzicow
wsparcia. Trzeba pamieta¢, iz ekspertem w sprawach dziecka jest rodzina. Od
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jakosci zaoferowanych rodzicom dziatan bedzie zalezata trafno$¢ podejmowa-
nych przez nich decyzji. Rodzina jest statym elementem zycia dziecka, specjali-
$ci uczestnicza w nim tylko czasowo, dlatego bardzo wazne jest rozpoznanie
celow i priorytetéw rodziny w zakresie udzielanej interwencji. Skutecznos$¢
pomocy, jakiej oczekuja rodzice dziecka, zalezna jest od wielu czynnikéw:

e stopnia koordynacji dziatan podmiotéw interweniujacych;

« jakosci i wielosci potaczen sieci spotecznego wsparcia;

e dostepnosci grup nieprofesjonalnych i profesjonalnych;

« szybko$ci dziatania stuzb interwencyjnych;

e gotowosci rodzicéw i ich nastawienia wobec zachodzacych interakcji.

Rzeczywisty wymiar udzielanej pomocy nie zawsze pokrywa sie z oczeki-
waniami rodzicow. Wtgczenie sie w relacje wsparcia moze uruchamia¢ poczu-
cie zaleznosci od innych ludzi. Konieczne wydaje sie wiec zwiekszenie Swia-
domosci spotecznej na temat potrzeb matek i ojcéw dzieci z niepetnosprawno-
$cig, opracowanie standardéw pomocy i poszerzenie sieci wsparcia. Aktualnie
najbardziej istotne wydaje sie wspieranie gotowosci rodzicé6w do poszukiwa-
nia pomocy dla siebie i dziecka, co w znaczacy spos6b przyczyni sie do podnie-
sienia jako$ci ich zycia.
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Stowarzyszenie ,,GEN” w Poznaniu

Stowarzyszenie na rzecz Dzieci z Zaburzeniami Genetycznymi ,GEN” to or-
ganizacja pozytku publicznego zarejestrowana w Sadzie Rejonowym w Pozna-
niu 07.12.2001 roku pod numerem KRS 0000069798. Stowarzyszenie ,GEN”
jest organizacjg og6lnopolska skupiajaca rodzicéw dzieci z rzadkimi zespotami,
wadami i zespotami wad wrodzonych, ktére majg podtoze genetyczne. Powsta-
liSmy z inicjatywy rodzicéw dzieci z zespotem Cri du Chat - inne nazwy: zespot
kociego krzyku, zesp6t monosomii 5p (OMIM#123450). Pierwotnie mieliSmy
pomaga¢ rodzicom i dzieciom dotknietym tym zaburzeniem i wspierac ich,
jednak bardzo szybko okazato sie, ze rzadkich zespotéw genetycznych jest
kilkaset, a potrzeby rodzicéw, zwtaszcza w okresie poszukiwan przyczyn nie-
prawidtowego rozwoju ich dziecka i p6Zniej, po otrzymaniu diagnozy - sg bar-
dzo podobne, niezaleznie od tego, jak rzadka choroba dotyka ich rodzine. Ro-
dzice szukajg informacji o chorobie, o jej przyczynach, rokowaniach, mozliwo-
$ciach pomocy dziecku i samym sobie. Do naszej organizacji zwraca sie coraz
wiecej rodzicéw dzieci dotknietych réznymi rzadkimi chorobami, nie zawsze
o podtozu genetycznym. Liczba opisanych rzadkich zaburzen genetycznych
przekracza ponad 600 jednostek chorobowych. Wsp6lny mianownik, jaki taczy
wszystkie przypadki, to ich podtoze genetyczne i rzadko$¢ wystepowania.

Takie byly poczatki i motywy wyboru formy pomocy. Skupiamy sie zwtasz-
cza na dziataniach informacyjnych, poszerzajacych wiedze juz nie tylko rodzi-
cow, ale réwniez na przyktad terapeutéw, praktykéw, studentéw na temat
przyczyn wystepowaniu rzadkich - ,sierocych” chordb, ich skutkéw, potrzeb,
mozliwosci, oczekiwan dzieci i rodzicow. Pomagamy w miare swoich mozliwo-
$ci kazdej osobie zwracajacej sie do nas o pomoc. Nie ma dla nas znaczenia, czy
zwraca sie do nas cztonek naszej organizacji czy osoba niezrzeszona. Wazny
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jest problem i mozliwo$¢ pomocy. Organizujemy zjazdy rodzin, podczas kt6-
rych, oprocz poznania innych rodzin borykajacych sie z podobnymi proble-
mami, uczestnicy biorg udzial w konferencjach naukowych, warsztatach tera-
peutycznych, panelach, korzystaja z indywidualnych porad w punktach konsul-
tacyjnych - genetycznych, pedagogiki specjalnej, psychologii dziecka, seksual-
nosci, a takze stomatologii. Zapraszamy do udzialu w zjazdach wydawnictwa
tematycznie zwigzane z niepetnosprawnoscia fizyczng, intelektualng i ztoZona.
Po kazdej konferencji wydajemy publikacje - ta bedzie juz siédma. Organizu-
jemy szkolenia dla kadry zajmujacej sie zawodowo diagnozowaniem i poprawg
rozwoju dzieémi z niepelnosprawnoscia ztozona. W 2009 roku podczas dwu-
dniowego szkolenia zajecia prowadzili: lekarz genetyk, pedagodzy specjalni,
prawnik i lider OPP. Liczba chetnych przeszta nasze najsmielsze oczekiwania.
Prowadzimy wortal tematyczny, ktory znalazt swoje miejsce w sieci, jest czesto
odwiedzany przez internautéw. Naszg dumg jest wykaz ponad 300 opisow
rzadkich zaburzen genetycznych. Caly czas nasze dziatania dostosowujemy do
potrzeb podopiecznych.

Niewiele moglibySmy zrobi¢, gdyby nie ogromna, bezinteresowna zyczli-
wos¢ i pomoc naszych przyjacioét i ludzi o wielkich sercach. Od 3 lat Kapituta
przy Stowarzyszeniu ,GEN” przyznaje statuetke ,Serce GEN-u”. Do tej pory
otrzymaty jg Panie Profesor: Irena Obuchowska, Edyta Gruszczyk-Kolczynska,
Janina Wyczesany. Kolejne decyzjg Kapituty wrecza¢ bedziemy najbardziej
zastuzonym osobom promujacym nasze dziatania, bezinteresownie stuzacym
nam swoim do$wiadczeniem i wiedza w nastepnych latach. Nie sposéb wy-
mieni¢ wszystkich naszych przyjaciét i Zyczliwych nam oséb. Mamy ich wielu.
WSsréd nich jest prof. zw. dr hab. n. med. Anna Latos-Bielenska, prof. zw. dr
hab. Matgorzata Kos$cielska, mgr mgr Katarzyna i Krzysztof Lauschowie i wielu
innych, wspaniatych ludzi.

Dziatania ,,GEN-u”:

e organizacja zjazd6w rodzin;

» organizacja konferencji naukowych, szkolen i warsztatéw terapeutycz-
nych;

» wydawanie ksigzek na temat wspomagania rozwoju;

« krecenie filmow edukacyjnych;

e prowadzenie wortalu tematycznego <http://www.gen.org.pl>;

e prowadzenie forum tematycznego;

e udzielanie porad prawnych;

e prowadzenie telefonu zaufania 607 222 721;

» kontaktowanie rodzin dzieci z tym samym zespotem, rzadka wada gene-

tyczng;
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¢ wymiana informacji z organizacjami o podobnym charakterze - w Polsce
i w innych krajach Unii Europejskie;j.

Nasze dziatania stuza

e pomocy dzieciom w osiggnieciu mozliwie najwyzszego poziomu rozwoju
w poszanowaniu ich praw do godnego Zycia;

e pomocy rodzinie w zrozumieniu: co dzieje sie w zyciu dziecka, jakie s3 je-
go mozliwosci i potrzeby, co dzieje sie w zyciu rodziny, jak zaakceptowac nie-
pelosprawnos¢ dziecka i znaleZ¢ sens wtasnego Zycia;

» wlgczaniu dzieci chorych w Zycie spoteczne i osiagnieciu przez nie samo-
dzielno$ci w dorostym zyciu;

e przeciwdziataniu wykluczeniu spotecznemu dziecka oraz jego rodziny;

e poszerzaniu wiedzy na temat rzadkich zespotéw, wad i zespotéw wad
wrodzonych wsréd spoteczenistwa;

e ograniczaniu patologii i przeciwdziataniu przemocy wobec dziecka.

Ciggle jeszcze kierowanie dzieci na przeprowadzanie diagnostyki gene-
tycznej napotyka na opor lekarzy pierwszego kontaktu. W duzej mierze wyni-
ka to z przekonania, Ze kosztami wykonania badan genetycznych NFZ obcigzy
lekarza kierujacego. Nie jest to prawda.

Czy wiecie, ze:

» wystawienie skierowania na przeprowadzenie diagnostyki genetycznej
nie obcigza finansowo lekarza ani poradni, w ktorej skierowanie zostaje wy-
stawione;

* na prosbe pacjenta lub rodzica lekarz pierwszego kontaktu ma obowia-
zek wystawi¢ skierowanie na konsultacje lub przeprowadzenie badan gene-
tycznych;

* lekarz genetyk podejmuje decyzje, czy badania diagnostyczne sg zasadne
i w razie potrzeby zleci ich przeprowadzenie na koszt NFZ;

* postawienie wczesnej diagnozy genetycznej daje wieksze szanse sku-
teczniejszej wczesSniejszej interwencji i wsparcia rozwoju dziecka;

* wczesna diagnoza ochroni dziecko przed nabytym - wtérnym upoSle-
dzeniem umystowym, ktére nie wynika z zaburzenia genetycznego, lecz z bra-
ku wtasciwej opieki i rehabilitacji.

Jezeli jestes lekarzem, a w gronie Twoich pacjentow sq dzieci o niepra-
widtowym rozwoju psychoruchowym lub cechach dysmorficznych, skieruj
je na przeprowadzenie diagnostyki genetycznej lub na konsultacje gene-
tyczng. Poinformuj rodziny o mozliwosci szukania wsparcia w organiza-
cjach pozarzqdowych, na przyktad w Stowarzyszeniu ,,GEN".
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Kazdy moze pomdc, wtaczajac sie w nasze prace. MozliwoSsci jest wiele. Za-
interesowanych zapraszamy. Bedziemy wdzieczni za pomoc merytoryczng,
propagowanie dziatalno$ci naszej organizacji, przekazanie darowizn.

Stowarzyszenie na rzecz Dzieci
7‘ )( z Zaburzeniami Genetycznymi,GEN”

os. Zwyciestwa 10c

61-646 Poznan
www.gen.org.pl
gen@gen.org.pl

tel. 607 222 721; 6187 07 721
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