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Resilience

* elastycznosc, sprezystosc,
odpornosc, zdolnosc do
regeneracji sif

* pozytywna adaptacja osob
narazonych na duze ryzyko,
przeciwnosci losu i zdarzenia
traumatyczne

* Przekroczenie pewnej granicy
moze spowodowac wystgpienie
zaburzen np. psychicznyc




Stres u pacjentow z del22qg11.2

* Podatnosc genetyczna
* Rola czynnikow srodowiskowych

* Koniecznos¢ dostosowania sie jednostki do zmieniajgcego otoczenia ( wydarzenie
negatywne/pozytywne)

e 22q11.2: silniejsze odczuwanie stresu, zgtaszanie wyzszych poziomow stresu w
odpowiedzi na rozne sytuacje, szczegolnie w sytuacjach spotecznych

* Obnizone umiejetnosci wykorzystania pozytywnych strategii radzenia sobie

* Uwarunkowania neurorozwojowe: zmniejszona objetos¢ przysadki, zaburzenia w
poziomach hormonodw stresu



PREWENCIA
Specjaliéci Co robic, zeby zapobiec?
d bajacy O WCZESNE WYKRYCIE
pacjentOw z | Na co zwrdci¢ uwage?
del22q11.2 | postEPOWANIE

Jak pomoc?



Jak rozmawiac z dzieckiem o diagnozie?

e Koniecznym jest, aby pyta¢ samych matych pacjentow o ich
doswiadczenia, odczucia i potrzeby, aby zapewni¢ dostosowanie
dziatan do ich indywidualnych wymagan.

* Trudnosci w zrozumieniu konsekwencji posiadania delecji
* Brak strategii radzenia sobie z emocjami, zachowaniami
* Manifestacja emocji w szkole/domu

Wray J, Abrines Jaume N, Oulton K, Sell D. Talking with children and young people with 22q11DS
about their mental health, behaviour, learning and communication. Child Care Health Dev. 2022
Apr 11. doi: 10.1111/cch.13013. Epub ahead of print. PMID: 35403745.



Kto jest pacjentem u psychiatry dzieciecego?

* Zwiekszony stres rodzicielski

* Wiekszy krytycyzm rodzicielski

e Zachowanie dziecka

e Zalecenie konsultacji ze szkoty, PPP

POTRZEBA WSPARCIA

Serur Y, Sher-Censor E, Sofrin-Frumer D, Daon K, Sobol-Havia D, Weinberger R, Shulman C, Gothelf D. Parental
Expressed Emotion, Parenting Stress, and Behavioral Problems of Young Children with 22g11.2 Deletion
Syndrome and Idiopathic Autism Spectrum Disorder. Child Psychiatry Hum Dev. 2022 Jan 27. doi:
10.1007/s10578-021-01310-7. Epub ahead of print. PMID: 35083589.



Dlaczego pacjent z del22g11.2 trafia do
psychiatry?

Pacjenci z del22911.2

prezentujg znaczgco nizsze wyniki
w zakresie funkcjonowania
intelektualnego, wynikow
szkolnych, uwagi, pamieci oraz
szybkosci przetwarzania

informacji

Diagnoza del22g11 stanowi Zaburzenia lekowe oraz
najwiekszy znany czynnik nastroju sg czestsze w
ryzyka rozwiniecia populacji pacjentow z
zaburzen psychotycznych del22qg11, ktorzy rozwijajg
20-30% zaburzenia psychotyczne

Poziom IQ nie jest Pacjenci z del22q11
skorelowany z prezentujg nasilenie
wystepowaniem zaburzen trudnosci w rozwijaniu
psychicznych umiejetnosci spotecznych

Czeste wspotwystepowanie
zaburzen snu

NIE TYLKO PREDYSPOZYCIJE, ALE TEZ CZYNNIKI RYZYKA ROZWINIECIA CHOROB PSYCHICZNYCH!



Czego sie spodziewac?

73-90% pacjentow spetnia kryteria diagnostyczne
przynajmniej jednego zaburzenia psychicznego

35-55% ADHD (czesciej u ptci meskiej?)
13-64% zaburzenia nastroju
30% Zaburzenia psychotyczne (okres adolescencji!)

30% Zaburzenia lekowe (czesciej u ptci zenskiej?)
e 15-27% zaburzenia lekowe uogdlnione
* 3-10% zaburzenie obsesyjno-kompulsyjne
* 5-8% lek separacyjny
* 17-46% fobie

14-50% Spektrum autyzmu
18,5% Zaburzenia zachowania (opozycyjno-buntownicze)

VS.

10-20% (13%)
3-5%

3-7%

1,7%

0,5-1%

2-5%

0,1-0,6%
2-16%



/achowanie mniejszych pacjentow < 6 r.z.

* Child Behavior Checklist (CBCL) — dokumentacja zachowania dziecka z
wytonieniem profilu zaburzen.

CAtOSCIOWE

ZACHOWANIA ZABURZENIA
ZABURZENIA ROZWOIJU

WYCOFANE NASTROJU

Wykluczono wptyw opdznienia rozwoju mowy z powodu rozszczepu podniebienia oraz niepetnosprawnosci intelektualne;j!

* Hiperaktywnos¢ * Brak wspoétpracy
e Skupienie na sobie * Impulsywnos¢
* Trudnosci spoteczne e Zdezorganizowane zachowania

Klaassen P, Duijff S, Swanenburg de Veye H, Vorstman J, Beemer F, Sinnema G. 2013. Behavior in preschool children with the
22q11.2 deletion syndrome. Am J Med Genet Part A 161A:94-101



/Zaburzenia psychiczne u mtodziezy z DS2209
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® Miodziez w populacji ogdlnej

Zaburzenia psychotyczne

Fiksinski et al. 2021



Del22911 i ADHD

* Najczestsze zaburzenie psychiczne wspoétwystepujgce z zespotem

* Prezentacja kliniczna rdzni sie od tej u pacjentéw z idiopatycznym ADHD — ryzyko
hierozpoznania!

» Czestszy podtyp z zaburzeniami uwagi (79% vs. 20% - odwrotnie niz w populacji ogdlnej)
* Mniej objawow zaburzen opozycyjno-buntowniczych oraz zaburzen zachowania
* Wiecej wspotwystepujacych zaburzen lekowych (37,5%) i depresyjnych

* Rodzice pacjentow z del22q11 i ADHD zgtaszajg wieksze zaburzenia funkcji wykonawczych:
umiejetnosci planowania, organizowania, samokontroli, stwierdzane réwniez w chorobie
dwubiegunowej oraz schizofrenii

* Wspotwystepowanie zaburzen psychicznych w rodzinie?



/espot nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytem
uwagi

BRAK UWAGI

Co najmniej 6 z nastepujacych objawow braku uwagi utrzymywato sie przez co najmniej 6 miesiecy w stopniu
prowadzgcym do nieprzystosowania lub niezgodnych z poziomem rozwoju dziecka.

1. czeste niezwracanie blizszej uwagi na szczegoty lub czeste beztroskie btedy w pracy szkolnej, pracy lub w
innych okolicznosciach.

2. czeste niepowodzenia w utrzymaniu uwagi na zadaniach lub czynnosciach zwigzanych z zabawa.

3. czesto wydaje sie nie stysze€ co zostato do niego (do niej) powiedziane.

4. czeste niepowodzenia w postepowaniu wedtug instrukcji albo w konczeniu pracy szkolnej, pomocy w domu
lub obowigzkéw w miejscu pracy (ale nie z powodu zachowania opozycyjnego, ani niezrozumienia polecen).
5. czesto uposledzona umiejetnosc¢ organizowania zadan i aktywnosci.

6. czeste unikanie lub silna nieche¢ do takich zadan, jak praca domowa wymagajgca wytrwatego wysitku
umystowego.

7. czeste gubienie rzeczy niezbednych do niektorych zadan lub czynnosci, jak wyposazenie szkolne, otowki,
ksigzki, zabawki lub narzedzia.

8. czesto tatwa odwracalnos¢ uwagi przez zewnetrzne bodzce.

9. czeste zapominanie w toku codziennej aktywnosci.




Del22911 i zaburzenia lekowe

* Znacznie gorsze funkcjonowanie globalne i spoteczne w poréwnaniu do pacjentow z innymi
wspotistniejgcymi zaburzeniami psychicznymi

 Silnie wyrazony lek antycypacyjny (,,chronic worriers”)
* Woptyw leku na funkcje poznawcze: wykonawcze, pamiec

 Silny predyktor pdzniejszych zaburzen psychotycznych — rola wczesnej interwencji i scistego
monitorowania!

e Zaburzenia lekowe sg czesto silnie zwigzane z zaburzeniami depresyjnymi
* CzesSciej wystepujg wsrod pacjentow pediatrycznych

* Tendencja do wystepowania wielu rodzajow zaburzen lekowych u jednego pacjenta,
najczesciej zaburzenie lekowe uogdlnione, specyficzne fobie oraz fobia spoteczna

* WSsrdd dorostych wieksze rozpowszechnienie leku napadowego, ktory moze by¢ zwigzany z
rozwinieciem zaburzen psychotycznych

UWAGA NA PRZECENIANIE MOZLIWOSCI PACJENTA!



/aburzenie lekowe uogdlnione

A. Co najmniej szesciomiesieczny okres wyraznego napiecia,
zaniepokojenia i obaw o codzienne wydarzenia i problemy.

B. Co najmniej cztery sposrod nastepujgcych objawdw muszg byé
obecne, w tym co najmniej jeden sposrod objawow od (1) do (4):

Objawy pobudzenia uktadu autonomicznego

(1) Palpitacje lub mocne bicie serca lub przyspieszone bicie serca.
(2) Pocenie sie.

(3) Drzenie ciata.

(4) Sucho$¢ w jamie ustnej (niewywotana lekami lub
odwodnieniem).

Objawy z okolic klatki piersiowej i brzucha

(5) Trudnosci z oddychaniem.

(6) Uczucie dtawienia sie.

(7) Bl lub uczucie dyskomfortu w klatce piersiowe;j.

(8) Nudnosci lub dyskomfort w okolicy brzucha (np. ucisk w
zotadku).

Objawy zwigzane z funkcjonowaniem mézgu i umystem

(9) Zawroty gtowy, trudnosci z utrzymaniem rownowagi lub
zastabniecia.

(10) Poczucie depersonalizacji lub derealizacji.

(11) Lek przed utratg kontroli, popadnieciem w obted lub
zemdleniem.

(12) Lek przed smiercia.

Objawy ogodlne

(13) Przyptywy zimna i gorgca.

(14) Odczucia dretwienia i mrowienia.

Objawy napiecia

(15) Napiecia lub béle miesni.

16) Niepokdj ruchowy i niemoznosc odprezenia sie.

Uczucia wzmozonej czujnosci lub napiecia emocjonalnego.

Uczucie dtawienia lub ucisku w gardle lub trudnosci z
przetykaniem.

(
(
(
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7)
8)
Inne objawy niespecyficzne

(19) Tendencja do wygérowanego reagowania przestraszeniem na
pomniejsze sytuacje zaskoczenia.

(20) Trudnoséci z koncentracjg uwagi i uczucie pustki w gtowie
zwigzane z niepokojem i obawami.

(21) Stata drazliwosé.
(22) Trudnosci z zasypianiem zwigzane z zamartwianiem sie.



Del22g11.2 i depresja

e Zaburzenia nastroju mogg by¢ zwigzane z uposledzonym rozwojem
funkcjonowania spotecznego i wynikac z niedojrzatych szlakdéw dojrzewania
regulacji nastroju

e Czynnikami ryzyka rozwiniecia zaburzen depresyjnych s3g niskie 1Q, niskie
zdolnosci adaptacyjne, deficyty w interakcjach rowiesniczych

e Zaktada sie raczej wiekszg sktonnos¢ do labilnosci nastroju, bez spetniania
kryteriow rozpoznania choroby afektywnej dwubiegunowej

* Wystepowanie depresji jest zwigzane ze zwiekszonym ryzykiem choroby
afektywnej dwubiegunowej, ale zwigzek ten nie zostat udowodniony w 22g11.2DS

PODSTAWA POSTEPOWANIA JEST IDENTYFIKACIJA
CZYNNIKOW RYZYKA W SRODOWISKU PACJENTA



Wedtug klasyfikacji ICD-10, aby stwierdzi¢ wystepowanie epizodu
depresyjnego, muszg wystepowac przez co najmniej dwa tygodnie
przynajmniej dwa z trzech ponizszych objawow:

* obnizenie nastroju,

Depresja :

* zmniejszenie energii prowadzgce do wzmozonej meczliwosci i zmniejszenia
aktywnosci,

utrata zainteresowan i zdolnosci do radowania sie (anhedonia),

oraz dwa lub wiecej sposrdod nastepujacych objawow:
* osfabienie koncentracji i uwagi,

* niska samoocena i mata wiara w siebie,

* poczucie winy i matej wartosci,

e pesymistyczne, czarne widzenie przysztosci,

* myslii czyny samobojcze,

e zaburzenia snu,

* zmniejszony apetyt.



Del22qg11 i zaburzenia opozycyjno-buntownicze

* Podobna czestotliwosc jak w grupie pacjentow z niepetnosprawnoscia
intelektualnag

 Bardzo rzadkie zaburzenia zachowania

* Silniejsze natezenie objawow w Srodowisku rodzinnym. Poza rodzing
pacjenci opisywani sg raczej jako introwertyczni



/Zaburzenia opozycyjno-buntownicze

Wzorzec negatywistycznych, wrogich i buntowniczych zachowan, ktore utrzymuja sie
przez okres co najmniej 6 miesiecy. Nalezy stwierdzi¢ wystepowanie przynajmniej
czterech zachowan z ponizszej listy:

1) osoba czesto traci panowanie nad sobg
2) czesto ktoci sie z dorostymi

3) czesto buntuje sie lub odmawia zastosowania sie do wymagan lub zasad
wyznaczanych przez dorostych

4) czesto rozmysinie dokucza innym

5) czesto obwinia innych za wtasne btedy lub niewtfasciwe zachowanie
6) czesto jest przewrazliwiona lub drazliwa wobec innych

7) czesto jest gniewna lub rozzalona

8) czesto jest ztosliwa lub msciwa



Del22qg11 i zaburzenia ze spektrum autyzmu

Opisywane w kazdej grupie wiekowej ze szczytem w okresie nastoletnim —
nietypowo!

Czesc pacjentow prezentuje wzor objawow przypominajacych autyzm ze
szczegolnym naciskiem na deficyty w funkcjonowaniu spotecznym

Przywigzanie do rytuatéw, rutyny, stereotypowe zabawy/zachowania

Uposledzenie funkcjonowania spotecznego moze by¢ wczesnym
predyktorem zaburzen ze spektrum schizofrenii



Autyzm dzieciecy

A. Nieprawidtowy lub uposledzony rozwdj wyraznie widoczny

przed 3. rokiem zycia w co najmniej jednym z nastepujgcych
obszarow:

(1) Rozumienie i ekspresja jezykowa uzywane w spotecznym
porozumiewaniu sie.

(2) Rozwoj wybidrczego przywigzania spotecznego lub
wzajemnych interakcji spotecznych.

(3) Zabawa funkcjonalna lub symboliczna.



(2) JakoSciowe nieprawidtowosci wzajemnych interakcji spotecznych,
manifestujgce sie w co najmniej dwoch z nastepujgcych obszarow:

(a) niedostateczne wykorzystywanie kontaktu wzrokowego, wyrazu twarzy, postawy ciata i
gestow do odpowiedniego regulowania interakcji spotecznych,

(b) niedostateczny (adekwatnie do wieku umystowego i pomimo licznych okazji) rozwaj
zwiazkow rowiesniczych, obejmujgcych wzajemne wspotdzielenie zainteresowan,
aktywnosci i emocii,

(c) brak odwzajemniania spoteczno-emocjonalnego, przejawiajgcy sie uposledzeniem lub
odmiennoscig reagowania na emocje innych osob; lub brak modulowania zachowania
odpowiednio do spotecznego kontekstu; lub staba integracja zachowan spotecznych,
emocjonalnych i komunikacyjnych,

(d) brak spontanicznej potrzeby dzielenia z innymi osobami radosci, zainteresowan lub
osiggniec¢ (np. brak pokazywania, przynoszenia lub wskazywania innym ludziom
przedmiotow osobistego zainteresowania).



Del22qg11 i zaburzenia psychotyczne

* 20 -40% pacjentow dorostych i 10% nastolatkdw prezentuje zaburzenia psychotyczne, a 20-25% spetnia
kryteria rozpoznania schizofrenii

* Objawy ujawniajg sie najczesciej ok 12-17 r.z. jako chwilowe doznania psychotyczne, relacjonowane
rowniez przez samych pacjentow.

* Wraz z wiekiem ryzyko rozwiniecia zaburzen psychotycznych rosnie i po 25 r.z. Pozostaje stabilne na
poziomie 20-30%, okresem krytycznym jest pdzna adolescencja i wczesna dorostosé.

e Zaburzone funkcjonowanie spoteczne jest jednym z predyktoréw pdzniejszego rozwoju zaburzen
psychotycznych

* Negatywny afekt czesciej powigzany jest z objawami psychotycznymi
e Zespot Del22q11.2 uwazany jest za biologiczny model stuzgcy do poznania zaburzen psychotycznych.

* Mniej ostry przebieg, wiekszy udziat objawdw negatywnych z obnizong motywacjg i wycofaniem
spofecznym

* Najczesciej wypowiadane sg tresci paranoidalne — myslenie konkretne i deficyty w mysleniu
abstrakcyjnym utrudniajg odbidr sygnatéw spotecznych



Czerwona lampka: Doznania podobne do
psychotycznych (Psychotic-like experiences)

e Zwiewne, subkliniczne objawy, nie spetniajg kryteriow zaburzen
psychicznych, wystepujg u 30 — 40% pacjentow (szczegdlnie nastolatkow) z
ktorych 25% rozwinie w ciggu 2 lat zaburzenie psychotyczne.

* Spadek funkcji poznawczych

* Czynnik ryzyka pozniejszego rozwoju schizofrenii i innych zaburzen
psychicznych, w tym samobdjstwa

* Dos¢ powszechne, dotyczg ok 8% populacji ogolnej

* Objawy podobne do pozytywnych: podejrzliwos¢, nastawienie ksobne,
dziwaczne poglady, doznania, ale w przeciwienstwie do urojen i omamow
nie wptywajga istotnie na funkcjonowanie pacjenta, powolny rozwoj
objawow na przestrzeni 1 — 2 lat.

RYZYKO ROZWINIECIA == ROZWINIE SIE



Postepowanie

* Ponad 60% pacjentow korzysta z konsultacji psychiatrycznej w czasie swojego zycia, ale mniej niz
potowa kontynuuje terapie

* Tylko 20% pacjentow z zaburzeniami psychicznymi otrzymuje neuropsychofarmakoterapie — nie
jest to poparte problemami ze skutecznosciag czy bezpieczennstwem stosowanych lekéw

* Opdznienie wigczenia farmakoterapii zaburzen depresyjnych i lekowych moze przyspiesza¢ rozwaj
zaburzen psychotycznych

* Nastolatkowie powinni by¢ w statej kontroli psychiatrycznej ze wzgledu na szczyt wystepowania
duzych zaburzen psychicznych w tym wieku

* Postepowanie psychoterapeutyczne i farmakoterapeutyczne z zakresie zaburzen koncentracji,
nastroju, lekowych usprawnia funkcjonowanie spoteczne pacjentdéw, co ma znaczenie dla ich
pozniejszego funkcjonowania

* Koniecznosc¢ szybkiego wprowadzania technik regulacji emocji, rowniez samoregulac;ji



KLUCZOWA ROLA

* Podejscie multidyscyplinarne

* Wywiad z wielu srodowisk pacjenta (dom, szkota,
terapia, zajecia pozalekcyjne)

* Wspotpraca pomiedzy specjalistami: wymiana
doswiadczen, obserwacji postepow lub ewolucji
objawow



Dzieci w okresie szkolnym powinny by¢ Scisle monitorowane i wspomagane pod katem zaburzen
koncentrac;ji.

* Treningi rodzicielskie

e Psychoedukacja

* Interwencje behawioralne

* Dostosowanie srodowiska szkolnego

* Farmakoterapia ADHD: psychostymulanty oraz leki niestymulujace

Deficyty w zakresie funkcjonowania spotecznego powinny stanowic przedmiot podejmowanych interwencji
* Trening umiejetnosci spotecznych
* Wigczanie w aktywnosci grupowe
* Terapia poznawczo - behawioralna skupiona na nauce umiejetnosci spotecznych
e Roéwiesniczy tutoring, wparcie kolezenskie
Badania przesiewowe w kierunku zaburzen nastroju oraz lekowych przez cate zycie pacjenta jako prewencja
lub opdznienie rozwiniecia zaburzen psychotycznych

* Terapia poznawczo-behawioralna dostosowana do mozliwosci intelektualnych pacjenta
* Farmakoterapia (SSRI)



* Sciste monitorowanie objawéw prodromalnych zaburzen
psychotycznych oraz objawow schizofrenii

e Badania nad rolg kwasow omega-3 w postepowaniu w objawach
prodromalnych psychozy

* Psychoedukacja
* Techniki relaksacyjne i redukgcji stresu
* Farmakoterapia: leki neuroleptyczne

ZABURZENIA PSYCHICZNE SILNIE OBNIZAJA ZDOLNOSCI ADAPTACYJNE PACJIENTOW!



 ZACIENIENIE DIAGNOSTYCZNE — przypisywanie
objawow psychiatrycznych innym schorzeniom
pacjenta/niepetnosprawnosci intelektualnej

« WYMIAROWOSC — objawy nie zawsze wypetniaja

U WAG A petne kryteria rozpoznania danego zaburzenia, ale

wptywajg istotnie na funkcjonowanie pacjenta

* WSPOLCHOROBOWOSC — leczenie i terapia
powinny obejmowac caty profil pacjenta, nie tylko
wycinek



maja.krefft@gmail.com




