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Przedmowa

Wspétezesne ujmowanie choroby czlowieka jako zjawiska biopsychospoteczne-
go sprawia, ze problemy oséb dotknietych przewlektymi chorobami i zespota-
mi zaburzeri chorobowych sa przedmiotem zainteresowan nie tylko specjalistéw
medycyny, ale takze przedstawicieli nauk spotecznych i humanistycznych. Cho-
roba, traktowana jako stresor obciazajacy psychofizycznie cztowieka, postrzegana
jest w calej ztozonosci jej czynnikéw etiologicznych, wiasciwosci jej klinicznego
obrazu oraz zagrozen, jakie ona stwarza dla jego zdrowia, rozwoju i spotecznego
funkcjonowania. Réwnoczesnie problemy ludzi chorych wyjasniane sa w kontek-
scie ich srodowiska w wymiarze makro- i mikrospotecznym.

Humanizacja stosunku do cztowieka, osiagnieta dzieki rezygnacii z wytacz-
nie biologicznego podejscia do choroby i walki z nig tylko za pomocg procedur
medycznych, rozszerzyta przedmiot zainteresowan badaczy na problemy psycho-
logiczne i spoteczne ludzi chorych. Mialo to znaczacy wpltyw na wzbogacenie
procesu rehabilitacji fizycznej i zawodowej o dziatania z zakresu rehabilitacji
psychicznej i spotecznej. Wprowadzanie w ramach tych rodzajéw rehabilitacji
metod psychoterapii oraz terapii odwotujacej si¢ do réznych form aktywnosci
czlowieka (np. arteterapii, ergoterapii, biblioterapii, ludoterapii, socjoterapii itd.)
umozliwito oddzialywanie na rézne stery jego osobowosci.

Drziecko dotknigte przewlekta choroba jest szczegélnym pacjentem, gdyz znaj-
duje si¢ ono w okresie wszechstronnego rozwoju, ktéry w przebiegu choroby moze
ulec zaburzeniu. Przewlekta choroba naraza dziecko na dlugotrwaty dyskomfort
psychiczny wywolany zlym samopoczuciem, doznawaniem bélu, zaburzeniem
réznych uktadéw jego organizmu, regresem sit i sprawnosci psychofizycznej. Stre-
sujace dla dziecka sg takze zabiegi medyczne stosowane w procesie leczenia oraz
sama hospitalizacja wraz z jatrogenia, utrzymujaca si¢ nadal w wielu oddziatach
szpitali. W konsekwencji tych doznan wiodacym symptomem zlego samopoczucia
dziecka jest lek, od ktérego nie potrafi si¢ ono samo uwolni¢. Stad nieoceniona
warto$¢ ma wiaczanie w proces rehabilitacji dziecka réznych rodzajéw terapii, kto-
re wzbogacaja ten proces, niejako ,uzyzniaja go”, dzieki réznorodnosci stosowa-
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nych bodzcéw i oddziatywan. Szczegélnie pomocne w rehabilitacji sa te rodzaje
terapii, ktére tagodza cierpienie doznawane przez dziecko w przebiegu choroby,
jego poczucie krzywdy i osamotnienia, pomagaja mu przezwyciezac lek i odzyski-
waé dobre samopoczucie. Duza warto$¢ terapeutyczng maja takze oddziatywania
skierowane na poprawe stosunku rodzicéw do chorego dziecka, wzmocnienie ich
kompetencji niezb¢dnych w jego rehabilitacji oraz na polepszenie relacji migdzy
nim a rodzicami. Jest to sfera zaniedbana przez tradycyjng medycyne, skoncentro-
wang na medycznych aspektach choroby.

Whaczenie rodzicéw w proces rehabilitacji dziecka, ich podmiotowy i kompe-
tentny w tym udzial staje si¢ kanonem dla specjalistéw. To oni s3 odpowiedzialni
za pelng gotowos¢ rodzicéw do uczestnictwa w procesie rehabilitacji dziecka.
O gotowosci tej decyduja wyposazenie rodzicéw w wiedzg o chorobie dziecka,
stosowanym leczeniu, zaleceniach prozdrowotnych oraz umiejetnos¢ opiekuni-
czego i rehabilitacyjnego postepowania z nim. Za bardzo wazne przejawy tej
gotowosci uznaje si¢ akceptujacy i spolegliwy stosunek rodzicéw do dziecka oraz
zdolno$¢ nawigzywania z nim emocjonalnego i jezykowego kontaktu. Osiagnie-
cie przez rodzicéw gotowosci do podmiotowego udziatu w procesie rehabilita-
¢ji dziecka wymaga statej wspétpracy specjalistéw z nimi, wymiany informacji,
oddzialywan instruktazowych wobec nich, a w wielu przypadkach takze terapii
zaburzonych relacji wewnatrzrodzinnych.

Z perspektywy ekologicznej rodzina traktowana jest jako Zrédlo czynnikéw
z jednej strony prozdrowotnych, a z drugiej — etiologicznych wielu choréb poja-
wiajacych sie u jej cztonkéw. Do czynnikéw tych zalicza si¢ nie tylko niedostatki
w zaspokojeniu biologicznych i zdrowotnych potrzeb, ale takze zaburzenia we
wsp6tzyciu w rodzinie i zdrowia psychicznego rodzicéw oraz relacji emocjonal-
nych i interakcji miedzy czlonkami rodziny. Rodziny dotknicte tego rodzaju
zaburzeniami réwniez zle adaptuja si¢ do wymogéw zwiazanych z przewlekta
choroba i wykazuja mata podatnos¢ na wiaczanie si¢ w proces jego rehabilitacji.

Holistyczne podejscie do dziecka obcigzonego chorobg wskazuje takze na po-
trzebe wspierania go w procesie edukacji, ktéry zwykle jest zaklécony. Wiasciwe
rozumienie przez nauczycieli stanéw biopsychicznych chorego dziecka i umie-
jetnos¢ dostosowania do jego mozliwosci tempa nauczania, wymagari programo-
wych, organizacji pracy na lekcji i stosowanych metod ulatwiaja jego edukacje.
Jest to mozliwe wéwezas, gdy nauczyciele s zainteresowani udzielaniem dziecku
dydaktycznego wsparcia, poszukuja informacji o jego chorobie i jej wpltywie na
jego psychike i zachowanie si¢ oraz utrzymuja staly kontakt z rodzicami ucznia.
Kontakt ten powinien by¢ takze utrzymywany miedzy terapeutami, prowadza-
cymi zajecia z dzieckiem, i jego rodzicami. Dzigki temu rodzice staja si¢ w petni
$wiadomi oddziatywan rehabilitacyjnych prowadzonych przez specjalistéw i na-
bywaja umiejetnosci kontynuowania niektérych z nich w warunkach domowych.

We wspélczesnej rehabilitacji dazy si¢ takze do podmiotowego traktowania
dziecka w procesie rehabilitacji zgodnie z jego poziomem rozwoju w danym
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wieku. Stad za wazne zadanie rehabilitacji psychicznej uznaje si¢ ksztaltowanie
u dziecka wlasciwego obrazu wiasnej choroby oraz konstruktywnego stosunku do
procesu leczenia. Rozmowy rodzicéw i specjalistéw z dzieckiem na temat jego
choroby i sposobéw leczenia, dostosowane do poziomu jego rozwoju i stanu sa-
mopoczucia, nie tylko wptywaja na ksztaltowanie u niego struktury poznawczej,
jaka jest obraz wlasnej choroby, ale sprzyjaja takze usuwaniu ze $wiadomosci
dziecka nieracjonalnych wyobrazeni na temat choroby, ztagodzeniu jego lekéw
oraz wzmocnieniu jego motywacji do aktywnego udzialu w walce z choroba.
Poprawa samopoczucia dziecka, uwolnienie go od pesymistycznego nastawienia
do choroby i jej leczenia, ztagodzenie jego poczucia osamotnienia maja zasad-
nicze znaczenie dla efektywnego procesu rehabilitacji. Dziecko konstruktywnie
nastawione do stosowanych w tym procesie procedur medycznych staje si¢ pa-
cjentem spokojniej poddajacym si¢ tym procedurom, bardziej zdyscyplinowanym
i aktywnie wiaczajacym si¢ w walke ze swoja choroba. Osiagnigcie takiego stanu
psychicznego u dziecka obcigzonego chorobg uznaje si¢ za gléwne zadanie jego
rehabilitacji psychicznej i prowadzonych w jej ramach terapii.

Holistyczne podejscie do dziecka obciazonego chorobg rozszerzyto zaintere-
sowania badaczy na przezycia i stany psychoemocjonalne doznawane przez nie
w przebiegu choroby, na zmiany w sferze jego struktur poznawczych (takich jak:
poczucie wlasnej wartosci, samoocena, obraz wiasnej osoby) oraz w sferze jego
sprawnosci intelektualnej. Zwrécono takze uwage na wzglednie trwate zmiany
osobowosci utrudniajace dziecku spoteczne funkcjonowanie. Zaczeto doceniaé
poglad, Ze przewlekia choroba somatyczna wszechogarnia dziecko i niekorzyst-
nie wplywa na wszystkie sfery jego rozwoju. W niektérych sferach moze pozo-
stawia¢ trwale §lady utrudniajace dziecku prawidlowy rozwdj i naznaczajace je na
cale zycie. Na szczegdlne problemy natury psychicznej i spotecznej narazone sa
dzieci cierpigce na choroby nieuleczalne, z ktérymi muszg radzi¢ sobie zwykle od
wezesnego dzieciristwa az do $mierci.

Konsekwencja holistycznego podejscia jest intensywny rozwéj badan i my-
§li teoretycznej tworzonej przez przedstawicieli psychologii, socjologii, ekologii
i pedagogiki. Takze przedstawiciele réznych nauk medycznych podejmuja tematy
z zakresu psychicznych i spotecznych aspektéw choréb, w kontekscie ich tta eko-
logicznego oraz uwarunkowan spotecznych. Przedmiotem badan i zainteresowan
teoretycznych staly si¢ zjawiska, ktérymi w przesztosci zajmowali si¢ gtéwnie
filozofowie i poeci. Mozna tu wymieni¢ przyktadowo cierpienie, umieranie, lek,
psychiczne wsparcie, osamotnienie. Wiele probleméw zostalo opracowanych
w minionym wieku po raz pierwszy. Sg to m.in.: psychologiczna i socjologiczna
koncepcja choroby, relacja mi¢dzy choroba a osobowoscia i stylem Zycia czto-
wieka, ekologiczne uwarunkowania cywilizacyjnych choréb, relacje i interakcje
migdzy lekarzem i pacjentem, jatrogenia szpitali.

Tak jak w wielu innych naukach, w omawianym przedmiocie teoria wyprzedza
praktyke, ktérej postep napotyka wiele ograniczen natury mentalnej, finansowej
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organizacyjnej i innej. Optymizm budzi jednak to, ze choroba, jako nieuniknione
zjawisko w zyciu czlowieka, ktére czgsto neka go juz w dzieciristwie, jest coraz
lepiej poznawana, a cztowiek nig dotkniety jest coraz lepiej rozumiany. Dzieki
temu mozna mie¢ nadzieje, ze potrzeby ludzi chorych beda w spoteczenstwie
coraz lepiej zaspokajane. Szczegdlng wartoscig spoleczng jest rozwéj wiedzy
o dzieciach chorych, ktéry wspieraja takze autorzy tresci zawartych w niniejszej
ksigzce.

prof. dr hab. Aleksandra Maciarz



Wstep

Z przyjemnoscig oddajemy do rak Czytelnikéw ksigzke podejmujaca zagadnie-
nia choréb, niepetnosprawnosci i utrudnien rozwojowych u dzieci. Niniejsza
publikacja zostata przygotowana przez specjalistéw réznych dziedzin — lekarzy,
psychologéw, pedagogéw, logopedéw, fizjoterapeutéw. Pomyst na jej powstanie
zrodzit si¢ pod wpltywem kilku czynnikéw. Po pierwsze, na skutek rozpowszech-
nienia diagnostyki prenatalnej i genetycznej oraz ogélnej tendencji do wezesnego
wykrywania przyczyn nieprawidlowosci rozwojowych u dzieci; w praktyce ob-
serwuje si¢ coraz wigcej przypadkéw nieznanych dotychczas choréb i zaburzen
rozwojowych diagnozowanych u najmlodszych. Oczekuje si¢ wiec publikacji
przyblizajacych te zagadnienia. Po drugie, coraz wigcej terapeutéw réznych spe-
cjalnosci pragnie zdobywac i wykorzystywaé w swojej pracy wiedzg na temat po-
stepowania ze zgtaszajacymi si¢ do terapii, rehabilitacji czy szeroko pojetej edu-
kacji chorymi, niepetnosprawnymi dzie¢mi. Po trzecie, struktura tresci tej ksiazki
zostala tak pomyslana, aby byta przydatna dla studentéw kierunkéw akademi-
ckich zainteresowanych przedstawiona w niej problematyka. Mamy nadzieje, ze
jej tres¢ poszerzy ich wiedze¢ na temat choréb i nieprawidtowosci rozwojowych
u dzieci oraz stanie si¢ podstawa do wielu analiz i dyskusji.

Waznym bodzcem do poruszenia tej problematyki byly rézne formy inter-
aktywnosci rodzicéw dzieci z wadami i zaburzeniami w rozwoju. Przygotowu-
jac t¢ publikacje, nie mozna bylo oczywiscie o nich zapomnieé. Opiekunowie,
powierzajac specjalistom swoje dzieci i stawiajac im rézne pytania, inspirowali
twérczo do poszukiwan, przekazywali wlasne obserwacje i jednoczesnie wyraza-
li zainteresowanie powstaniem publikacji pozwalajacej na zdobycie nowych lub
kolejnych informacji o chorobie swojego dziecka i jej komplikacjach. Byli dla
piszacych wsparciem i zacheta.

Autorzy poszczegélnych rozdzialéw opracowali zagadnienia wedtug okreslo-
nego klucza. Schemat ten przejawia si¢ w ujednoliceniu tytutéw przygotowanych
tekstéw, ktérym nadano formule rozpoczynajaca si¢ od stéw: ,Dziecko z...”.
To tylko techniczna strona ujecia analizowanej problematyki. Najistotniejsza
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jest oczywiscie jej strona merytoryczna. Kazdy artykut zawiera watek dotyczacy
etiologii i diagnozy poszczegdlnych choréb oraz utrudniert w funkcjonowaniu
osoby nimi dotknigtej. Autorzy dazyli do przedstawienia poruszanych kwestii
z perspektywy terapii chorego dziecka i jego rodziny. Mamy nadzieje, ze cel ten
udato im si¢ osiagna¢. Pomimo skomplikowanego obrazu zaburzen i ich obcia-
zajacego wplywu na czlowieka starali si¢ pokaza¢ droge do sukcesu w postepowa-
niu medycznym, terapeutycznym, rehabilitacyjnym oraz edukacyjnym z chorym,
niepetnosprawnym dzieckiem.

Ze swej strony pragniemy podzigkowaé za wspétprace autorom poszczegol-
nych artykuléw. Zamierzalismy w duchu tej samej idei pomocy i wsparcia po-
taczy¢ posiadang wiedze, sily, doswiadczenie i kompetencje zawodowe, aby jak
najlepiej i doskonalej stuzy¢ matemu, cierpiacemu cztowiekowi. Wierzymy, ze
mozemy podejmowac i prowadzi¢ wszechstronng wspétprace wlasnie na pozio-
mie interdyscyplinarnym, czego préba jest oddana do rak Czytelnikéw ksigzka.

Dzigkujemy goraco naszym recenzentom: Pani Profesor Ludwice Sadowskiej
i Panu Profesorowi Wtadystawowi Dykcikowi, za wnikliwe uwagi i cenne wska-
z6wki.

Stowa szczegolnej wdzigeznoscei kierujemy do Pani Profesor Aleksandry Ma-
ciarz za zachete i wsparcie podczas przygotowywania pracy do druku oraz za
Przedmowe, ktéra doskonale podkresla klimat podjetej tematyki.

Zywimy gteboka nadzieje na pozytywne przyjecie niniejszej publikaci.

Beata Cytowska
Barbara Winczura
Andrzej Stawarski
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Dziecko z zespotem Pataua
(trisomia chromosomu 13)

Wprowadzenie

Zrédia encyklopedyczne podaja, ze pierwszy opis zespotu charakterystycznego
tenotypu morfologicznego, ktéry dzi$ rozpoznaje si¢ jako zespét Pataua, zamies-
cit w swoim dziele w 1656 roku duriski anatom i matematyk Thomas Bartholinus
(zatytulowanym Historiarum anatomicarum rariorum centuria III et IV. Ujusdem
cura accessare observationes anatomicae). Dopiero kilka wiekéw pozniej (w 1953
roku) odkrycie chromosoméw i oznaczenie ich prawidtowej liczby u cztowieka,
co zrewolucjonizowato $wiat genetyki, pozwolito na identyfikacje przyczyn wy-
stepujacych u niektérych dzieci wad i zaburzen rozwojowych. Pod koniec lat pieé-
dziesiatych ubiegtego wieku pojawily si¢ liczne doniesienia dotyczace liczbowych
zaburzen chromosomowych, tzw. aneuploidii, i zwigzanych z nimi wrodzonych
anomalii. W 1960 roku na famach brytyjskiego pisma medycznego ,Lancet” uka-
zal si¢ artykut Klausa Pataua, niemieckiego genetyka, i jego wspétpracownikéw,
opisujacy przypadek wystepowania dodatkowego chromosomu autosomalnego
z grupy D u dziecka z licznymi wadami wrodzonymi (Patau i wsp., 1960).

Dzisiaj nazwa ,zesp6t trisomii D” nie jest juz stosowana; zastapily ja bardziej
doktadne okreslenia: ,trisomia chromosomu 13” badz ,zespét Pataua”.

Czestotliwost wystepowania

Zespot Pataua jest trzecim co do czestosci, po zespole Downa i zespole Edward-
sa, zespolem wywolanym trisomiag chromosomu autosomalnego. Szacuje sie,
ze wystepuje on $rednio raz na 10 000-20 000 zywo urodzonych dzieci, ale
szczegétowe dane pochodzace z poszczegdlnych krajéw réznia si¢ miedzy soba,
czasem do$¢ znacznie (Cassidy, Allanson, 2005). Wiadomo natomiast, ze czg-
sto§¢ wystepowania trisomii chromosomu 13, ustalana na podstawie badari pre-
natalnych, przewyzsza czesto$¢ urodzen z ta anomalia, co jest zwigzane z du-
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zym odsetkiem poronien, a takze mozliwoscia terminacji cigzy, po prenatalnym
zdiagnozowaniu wspomnianej aberracji. Czynnikiem, od ktérego zalezy czgstosé
wystepowania aneuploidii u potomstwa, jest wiek matki. Im pézniejszy wiek zaj-
$cia w ciaze, tym wicksze ryzyko wystapienia trisomii chromosomu 13 u plodu

(Connor, Ferguson-Smith, 1998).

Obraz kliniczny

Dzieci z zespolem Pataua juz przy urodzeniu prezentuja wiele matych i duzych
anomalii, ktére dla lekarza neonatologa stanowig podstawe do klinicznego rozpo-
znania tego zespotu. Do najbardziej charakterystycznych naleza: rozszczep wargi
i/lub podniebienia, matoocze lub bezocze, dodatkowe palce u rak i stép, a takze
naczyniaki wto$niczkowe, ubytki w skérze gtowy okolicy potylicznej oraz niepra-
widtowo wyksztalcone i/lub osadzone matzowiny uszne. Obustronny rozszczep
wargi z brakiem rynienki nosowo-wargowej, zaburzenia dotyczace gatek ocznych
(hipoteloryzm, a w skrajnych przypadkach cyklopia), a takze wydatna nasada
i czubek nosa stanowia odzwierciedlenie wady mézgu polegajacej na zaburzeniu
rozwoju przodomézgowia, czyli tzw. holoprosencefalii. U kazdego dziecka z fa-
cial gestalt (trudne do ujecia w stowa pierwsze wrazenie obrazu twarzy nasuwajace
pewne skojarzenia diagnostyczne), sugerujagcym przodomézgowie jednokomoro-
we, nalezy rozwazy¢ wystepowanie zespotu Pataua. Ponadto u dzieci z trisomia
13 czgsto wspdtistnieja wady narzadéw wewngtrznych, m.in. serca, uktadu mo-
czowo-plciowego, uktadu kostnego i innych. Prawie u 80% dzieci z zespotem
Pataua wyste¢puje wada serca. Cztery najczestsze to: ubytek przegrody migdzyko-
morowej, przetrwaly przewéd Botalla, ubytek przegrody miedzyprzedsionkowej
oraz dekstrokardia, czyli prawostronne potozenie serca. Wada, ktéra najczesciej
dotyczy uktadu moczowego, jest wielotorbielowatos¢ nerek, ale zdarza si¢ réw-
niez nerka podkowiasta czy podwéjny moczowdd. U chtopcéw moze wystepo-
waé wnetrostwo, nieprawidlowa budowa moszny, u dziewczynek — dwurozna

macica (Cassidy, Allanson, 2005; Jones, 1988).

Badania diagnostyczne

Rozpoznanie kliniczne powinno by¢ zawsze potwierdzone badaniem cytogene-
tycznym. W tym celu od noworodka pobierana jest prébka krwi, z ktérej nastep-
nie s3 hodowane i izolowane limfocyty. Podzial komérek zostaje zatrzymany
na etapie metafazy, co pozwala uwidoczni¢ skondensowane chromosomy w mi-
kroskopie $wietlnym, po uprzednim ich wybarwieniu. Metafazy sa analizowane
pod katem wystepujacych aberracji liczbowych i strukturalnych chromosoméw.
W przypadkach spornych, przy podejrzeniu mozaikowatosci, badanie cytoge-
netyczne mozna przeprowadzi¢ na komérkach pochodzacych z innych tkanek,

np. fibroblastéw skéry.
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Etiologia zaburzenia

Przyczyng zespotu Pataua stanowi dodatkowy chromosom 13. Wyréznia si¢ na-
stepujace postacie cytogenetyczne: prosta trisomie, trisomie translokacyjna, postaé
mozaikowsq trisomii oraz czgsciowy trisomie chromosomu 13. W trisomii prostej
wystepuje dodatkowa kopia chromosomu; ma to miejsce w okoto 75% przypad-
kéw zespotu Pataua. Najezesciej dodatkowy chromosom jest pochodzenia mat-
czynego i pojawia sie na skutek nondysjunkcji w I podziale mejotycznym. Posta¢
translokacyjna, ktérej czgstos¢ wystepowania ocenia si¢ na 20% przypadkéw, jest
wynikiem przeniesienia dodatkowej kopii chromosomu 13 na inny chromosom
akrocentryczny, najczesciej na chromosom 14. Taka niezréwnowazona trans-
lokacja, zwana robertsonowska, moze powsta¢ de novo, tzn. wystepowaé tylko
w komérkach dziecka, ale moze by¢ réwniez odziedziczona od ktéregos z rodzi-
c6éw bedacego nosicielem robertsonowskiej translokacji zréwnowazonej. W nie-
wielu przypadkach zespét Pataua wystgpuje w postaci mozaikowej, co oznacza,
ze w organizmie dziecka wspélistnieja co najmniej dwie linie komérkowe — jedna
o prawidlowym kariotypie i druga, zawierajaca dodatkowy chromosom 13. Bar-
dzo rzadko jedynie czes¢ chromosomu 13 zostaje zduplikowana — wtedy mamy
do czynienia z czg$ciows trisomig (Connor, Ferguson-Smith, 1998).

Na podstawie analizy korelacji migdzy zmianami genetycznymi a klinicznymi
dzieci z czg$ciowymi trisomiami zostat wysnuty wniosek, ze zduplikowane geny
pochodzace z czgéci proksymalnej ramienia dtugiego chromosomu sg odpowie-
dzialne za wystepowanie rozszczepéw wargi i podniebienia oraz ubytkéw na ské-
rze glowy. Dodatkowe kopie genéw znajdujacych sie w czesci dystalnej ramienia
dtugiego chromosomu 13 powoduja wystepowanie wydatnej nasady nosa i wie-
lopalczastosci (Cassidy, Allanson, 2005). Do zaburzeri rozwoju mézgu wskutek
trisomii 13 dochodzi na wezesnym etapie okresu zarodkowego, okoto trzeciego

tygodnia ciazy (Jones, 1988).

Ryzyko powtorzenia

Celem wykonywania badarni cytogenetycznych u dzieci z podejrzeniem zespotu
Pataua jest jednoznaczne potwierdzenie badz wykluczenie rozpoznania klinicz-
nego, a takze okreslenie postaci cytogenetycznej zespotu. Ma to kluczowe zna-
czenie dla rodzicéw planujacych posiadanie dalszego potomstwa. O ile urodzenie
dziecka z prostg trisomia badZ postacia mozaikowsa nie niesie ze soba wyraznie
zwigkszonego ryzyka (1-2% powyzej ryzyka populacyjnego) wystapienia tej aber-
racji chromosomowej u kolejnych dzieci, o tyle posta¢ translokacyjna znacznie
ryzyko to podwyzsza, pod warunkiem ze chromosom pochodny zostal odzie-
dziczony od ktéregos z rodzicéw. Bardzo rzadko, kiedy jedno z rodzicéw jest
nosicielem translokacji miedzy oboma chromosomami z pary 13, nie ma szansy
na posiadanie zdrowego potomstwa. Nosiciel taki produkuje gamety wylacznie
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o nieprawidtowej liczbie chromosoméw: nullisomiczne badz tez disomiczne pod
wzgledem chromosomu 13.

Diagnostyka prenatalna

Na dzisiejszym etapie wiedzy medycznej podejrzenie wystgpowania zaburzen
chromosomowych mozna postawi¢ jeszcze w okresie prenatalnym. Badania-
mi, ktére moga wskazywaé na istnienie trisomii chromosomu 13 u ptodu, jest
m.in. test PAPP-A — biochemiczne badanie surowicy krwi matki oraz badanie
ultrasonograficzne ptodu. Nieprawidlowy wynik testu przesiewowego badz tez
wykrycie wad anatomicznych ptodu w badaniu USG jest wskazaniem do inwa-
zyjnej diagnostyki prenatalnej. Najczesciej stosowana metoda jest amniopunkeja,
czyli naktucie worka owodniowego i pobranie kilkunastu mililitréw ptynu owod-
niowego, w ktérym znajduja si¢ ztuszczone komérki plodu, tzw. amniocyty.
Badanie cytogenetyczne amniocytéw jest badaniem rozstrzygajacym, ktére jed-
noznacznie potwierdza badz wyklucza trisomie chromosomu 13 u ptodu.

Rokowanie

Z danych opublikowanych w ostatnich latach w literaturze przedmiotu wyni-
ka, ze okolo jedna czwarta noworodkéw, ktére przychodza na $wiat z zespotem
Pataua, umiera podczas pierwszej doby od urodzenia, a okoto potowa w pierw-
szym tygodniu zycia (Rasmussen i wsp., 2003; Brewer i wsp., 2002). Dotychczas
sadzono, ze tak wysoka $miertelno$¢ wigze si¢ ze wspdlistniejacymi wrodzony-
mi wadami serca. Ostatnie doniesienia sugeruja jednak, ze pierwotna przyczyna
wezesnych zgonéw sa bezdech centralny i inne zaburzenia oddychania zwiazane
z nadci$nieniem plucnym oraz nawracajacymi infekcjami uktadu oddechowego
(czgsto wywotanymi refluksem przetykowo-zotadkowym). Szansa na przezycie
pierwszego miesigca przez dzieci z zespotem Pataua siega 30%, natomiast od-
setek dzieci, ktore przezywaja pierwszy rok, waha si¢ od 5 do 10% (Iliopoulos
i wsp., 2006; Rasmussen i wsp., 2003; Baty, Blackburn, Carey, 1994).

Przebieg kliniczny

Niemowlgta z trisomia chromosomu 13 stabo przybieraja na wadze, czgsto zaréw-
no obwéd glowy, masa ciata, jak i dtugos¢ sa bardzo mate i utrzymuja si¢ ponizej
3 centyla (Baty i wsp., 1994). Nawet jezeli nie wystapit rozszczep wargi i podnie-
bienia, uniemozliwiajacy karmienie piersig badz butelka, wickszo$¢ dzieci bedzie
wymagata juz od urodzenia zywienia parenteralnego lub sonda dozotadkows ze
wzgledu na zaburzone odruchy ssania i przetykania. Dodatkowym problemem

jest wystepujacy u dzieci z zespotem Pataua refluks przetykowo-zotadkowy.
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Wady anatomiczne mézgu wystepujace u dzieci z zespotem Pataua pocia-
gaja za soba zaburzenia funkcjonalne uktadu nerwowego. Poczatkowo napigcie
migéniowe jest obnizone, z czasem staje si¢ nadmierne. U okoto potowy dzieci
wystepuja drgawki, ktére moga by¢ trudne do opanowania leczeniem farmakolo-
gicznym. Istotnym problemem jest wystgpowanie bezdechéw pochodzenia cen-
tralnego. Ogdlnie rzecz biorac, uwaza sie, ze brak holoprosencefalii moze by¢ ko-
rzystnym czynnikiem prognostycznym dotyczacym przezycia dziecka z zespotem
Pataua (Cassidy, Allanson, 2005).

W zespole Pataua opisuje si¢ réznego rodzaju wady oczu. U ponad potowy
dzieci wystepuja maloocze, bezocze lub brak teczéwki. Powiktaniami tych wad
moga by¢ zaréwno za¢ma, jak i jaskra, ktére doprowadzaja do zaburzen widzenia
(tamze; Jones, 1988).

Opisywane w literaturze przedmiotu przypadki dzieci z trisomig 13, ktére
przezyly dluzej niz rok, swiadcza o glebokim opéznieniu rozwoju psychorucho-
wego wystepujacym w tym zespole. Takie dzieci nie chodza samodzielnie, nie
méwig. Dodatkowym objawem utrudniajacym rozwdj psychoruchowy dziecka
z zespolem Pataua jest wystepujacy czesto u niego gleboki niedostuch. Nie ozna-
cza to jednej kompletnej niemoznosci nabywania pewnych umieje¢tnosci — sa-
modzielnego siedzenia, chwytania przedmiotéw, wykazywania zainteresowania

otaczajacymi zjawiskami (Iliopoulos i wsp., 2006; Baty i wsp., 1994).

Problemy psychologiczne

Jezeli istnialy wskazania do przeprowadzenia inwazyjnych badan prenatalnych, ro-
dzice dowiaduja si¢ o wystgpowaniu trisomii chromosomu 13 u ptodu jeszcze na
wezesnych etapach cigzy. Zostaja wtedy postawieni przed dramatyczng decyzja o jej
kontynuowaniu badZ terminacji. Informacje, ktére otrzymuja, sa oparte na staty-
stykach i nieubtaganie $wiadcza o niepomyslnym rokowaniu rozwoju lub przezycia.
Rodzice, niezaleznie od decyzji, jaka podejma, powinni by¢ otoczeni szczegdlna
opieka psychologiczng oraz wsparciem ze strony srodowiska medycznego.

Urodzenie cigzko uszkodzonego dziecka jest dla rodzicéw zaskoczeniem i za-
wiedzeniem wszystkich nadziei zwigzanych z przyjsciem na $wiat potomstwa.
W obliczu tak trudnej sytuacji ocena, co tak naprawdg lezy w najlepszym intere-
sie dziecka, moze wzbudza¢ sprzeczne i ambiwalentne uczucia. Rodzice dziecka
z trisomia 13, dowiadujac si¢ o wysokim prawdopodobienstwie jego zgonu, wraz
z personelem medycznym biorg udziat w podejmowaniu decyzji dotyczacych re-
suscytacji, ewentualnych operacji, interwencji chirurgicznych, intensywnej tera-
pii i przedtuzania zycia. Personel medyczny, oprécz udzielania wyczerpujacych
informacji o stanie zdrowia dziecka, powinien unika¢ raniacych stéw i okreslen,
a takze wykazac si¢ taktem i zrozumieniem dla reakcji rodzicéw.
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Wraz z uptywem czasu rodzice musza liczy¢ si¢ z jednej strony z nadal utrzy-
mujacym si¢ wysokim ryzykiem $mierci dziecka, a z drugiej — powaznych zabu-
rzen rozwojowych. By¢ moze dziecko urodzone z zespotem Pataua nie bedzie
nigdy w stanie opusci¢ oddziatéw intensywnej terapii czy patologii noworodka,
ale powinnismy dotozy¢ wszelkich staran, aby oszczedzi¢ mu cierpien, a rodzi-
com umozliwi¢ kontakt z ich synem lub cérka. Wazne jest, aby tych dzieci nie
spisywa¢ od razu na straty, zwlaszcza ze nie dysponujemy adekwatnymi narze-
dziami rokowania ich rozwoju czy przezycia.

Doktorzy John Carey i Scott Showalter, ktérzy scisle wspétpracuja z ame-
rykanska Grupa Wsparcia dla Rodzicéw Dzieci z trisomia 18, 13 i Zespotami
Pokrewnymi (z ang. SOFT — Support Organization for Trisomy 18, 13 and
Related Disorders), podkreslaja, ze az od 5 do 10% dzieci z tymi aberracjami
chromosomowymi przezywa pierwszy rok. Zatem zespoly te nie powinny by¢
jednoznacznie okreslane jako ,letalne” (sformutowanie to jest przez lekarzy nad-
uzywane). Ponadto zwracaja oni uwage na fakt, ze dzieci te, mimo wielu ograni-
czeri rozwojowych, osiagaja do pewnego stopnia ,kamienie milowe”: nawiazuja
kontakt emocjonalny z najblizszymi osobami w rodzinie, reaguja na ich obecnosc,
potrafig si¢ usmiecha¢ i czasem zdobywaja takie umiejetnosci, jak samodzielne
spozywanie positkéw.

Rodzice moga i powinni odgrywa¢ znaczaca role w podejmowaniu decyzji
dotyczacych opieki nad ich niepelnosprawnymi dzieé¢mi. Kazdy rodzic staje si¢
po pewnym czasie ekspertem od swojego dziecka. Zdarza si¢, ze poglady rodzi-
c6w na interes dziecka” réznig si¢ od pogladéw lekarzy, ale rodzice otrzymujacy
wiarygodne informacje i $wiadomi istniejacych zagrozen i korzysci moga sie sta¢
pomoca w podejmowaniu decyzji terapeutycznych.

Nalezy pamigtaé, ze kazde dziecko — niezaleznie od tego, czy przyszto na
$wiat z prawidlowym czy nieprawidlowym zestawem chromosoméw — zastuguje
na naszg troske i szacunek. Decyzje odnos$nie do postepowania medycznego i te-
rapeutycznego powinny by¢ rozpatrywane indywidualnie, w zaleznosci od istnie-
jacych warunkéw i mozliwosci, oraz podejmowane w porozumieniu z rodzicami.
Bytoby dobrze, gdyby lekarze, pielegniarki, terapeuci i opiekunowie nie trakto-
wali dzieci z zespotem Pataua jako interesujacego przypadku wad wrodzonych,
ale potrafili dostrzec w nich matego cztowieka, majacego swoje potrzeby — nieza-
leznie od faktu, czy jego zycie zakoniczy sie dzi$ czy jutro.



