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TYŁ OKŁADKI 

Mikrodelecja 22q11.2 jest obecnie uznawana za jedną z najczęstszych przyczyn 

występowania wad wrodzonych, takich jak rozszczep podniebienia i wrodzone wady serca, 

jak również za istotną przyczynę opóźnień w rozwoju mowy, problemów z karmieniem i 

trudności szkolnych. Dopiero na początku lat dziewięćdziesiątych dwudziestego wieku udało 

się stworzyć i powszechnie udostępnić test laboratoryjny, za pomocą którego można 

jednoznacznie zdiagnozować mikrodelecję. Dlatego wiele dzieci z jej objawami nadal 

pozostaje niezdiagnozowanych. Obecnie wiadomo już, że właśnie to zaburzenie 

chromosomalne jest przyczyną wielu zespołów zaburzeń opisanych niezależnie przez kilku 

lekarzy klinicystów. Należą do nich Zespół Di George’a, syndrom podniebienno-sercowo-

twarzowy, CTAF (od angielskiej nazwy: conotruncal anomaly face syndrome) oraz niektóre 

przypadki autosomalnie dominującego Zespołu Opitza G/BBB i sercowo-twarzowego 

Zespołu Cayler’a. 

Celem niniejszego poradnika jest objaśnienie problemów medycznych towarzyszących 

mikrodelecji i przedstawienie rodzicom, nauczycielom i lekarzom opisu jej objawów oraz 

dostępnych sposobów leczenia. Ponadto poświęciliśmy uwagę rozwojowi mowy i języka, 

wczesnemu rozwojowi dziecka i stylom uczenia się oraz odpowiednim dla nich specyficznym 

metodom interwencji. A dzięki zilustrowaniu artykułów zdjęciami dzieci z mikrodelecją 

22q11.2 mamy nadzieję pokazać  jak piękne i radosne są ich buzie. 
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Zdjęcia: 

Dzięki uprzejmości wielu rodziców z całego świata, którzy zgodzili się je udostępnić na 

potrzeby tej publikacji. Dziękujemy Jaime Leach z działu Public Relations Szpitala 

Dziecięcego w Filadelfii za ich zeskanowanie. 

 

Szpital Dziecięcy w Filadelfii.  

Sieć pediatrycznej opieki medycznej. 

Centrum Mikrodelecja 22q i Ty jest częścią Oddziału Genetyki Człowieka i Biologii 

Molekularnej w Szpitalu Dziecięcym w Filadelfii. Centrum zajmuje się: nauczaniem, 

rozwijaniem wiedzy i opieką nad pacjentami z delecją chromosomalną 22q11.2. 
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SŁOWNICZEK TERMINÓW 

 

Amniopunkcja Metoda diagnostyki prenatalnej mająca na celu wykrycie 

niektórych wad wrodzonych, takich jak zaburzenia 

chromosomalne, zaburzenia biochemiczne i nieprawidłowe 

geny. Jamę brzuszną matki nakłuwa się igłą i pobiera się do 

badania niewielką ilość wód płodowych (zawierających komórki 

owodniowe). Komórki, w których znajdują się chromosomy, są 

namnażane w laboratorium i następnie badane pod 

mikroskopem. Badanie przeprowadza się około 16 tygodnia 

ciąży. 

ASD (skrót od angielskiej nazwy: atrial septal defect) Ubytek w 

przegrodzie międzyprzedsionkowej, czyli nieprawidłowe duże 

połączenie między dwoma przedsionkami serca  

Biopsja kosmówki Metoda diagnostyki prenatalnej mająca na celu wykrycie 

niektórych wad wrodzonych, takich jak zaburzenia 

chromosomalne i nieprawidłowe geny; jamę brzuszną lub szyjkę 

macicy matki nakłuwa się igłą i pobiera próbkę tkanki 

(kosmków kosmówki) w miejscu, gdzie łożysko i macica łączą 

się ze sobą; komórki, w których znajdują się chromosomy, są 

namnażane w laboratorium i następnie badane pod 

mikroskopem. Badanie przeprowadza się około 12 tygodnia 

ciąży. 

Chromosomy Struktury w komórkach organizmu, na których znajdują się geny 

(które determinują wszystkie nasze cechy, wzrost, kolor włosów 

i oczu itp.); mają kształt pałeczek i widoczne są wyłącznie pod 

mikroskopem. 

Ciemiączko Miękka, nieskostniała część czaszki 

DNA Kwas deoksyrybonukleinowy; cząsteczka będąca nośnikiem 

informacji genetycznej, czyli cech dziedzicznych 

Dreniki stosowane w 

myringotomii 

(paracentezie) 

(także: Myringotomy tubes); małe rurki umieszczane w błonie 

bębenkowej, po jej nacięciu, w celu usunięcia płynu z ucha 

środkowego 

Duża motoryka  Ruchy dużych mięśni ciała 

Dysfagia Utrudnione połykanie, problemy z karmieniem 

Dziedziczny (Problem) występujący „rodzinnie”, pochodzenia genetycznego 

Echokardiogram Echo serca, USG serca 

Edukacja specjalna  Szkolnictwo dla dzieci niepełnosprawnych 



EKG Elektrokardiogram, badanie elektrycznej czynności serca 

Ekspresja języka  Umiejętność używania gestów, słów i symboli pisemnych do 

komunikowania się 

Endokrynolog Lekarz, który zajmuje się pacjentami mającymi problemy z 

gruczołami dokrewnymi, np. przytarczycami (które wytwarzają 

parathormon regulujący poziom wapnia); zajmuje się też 

wzrostem (hormonem wzrostu), leczeniem cukrzycy  

Faza gardłowa  Faza połykania, w trakcie której pokarm przechodzi nad drogami 

oddechowymi do przełyku 

Faza ustna transportowa  Faza połykania, podczas której pokarm przesuwany jest za 

pomocą języka w kierunku gardła 

Fenotyp Widoczne skutki ekspresji genów; to co obserwuje się u 

pacjenta, który ma chorobę genetyczną 

FISH Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ; test laboratoryjny służący 

do wykrywania dodatkowych lub brakujących części 

chromosomów, które są często zbyt małe, aby można je było 

dostrzec obserwując chromosomy pod mikroskopem 

Fizykoterapeuta (PT) (skrót od angielskiej nazwy: Physical Therapist); profesjonalista 

medyczny, który zajmuje się usprawnianiem dużej motoryki i 

przezwyciężaniem takich problemów jak słabe napięcie 

mięśniowe 

Funkcje, procesy 

poznawcze 

Procesy postrzegania, myślenia, rozumowania i analizowania 

Genetyczny Problem, który może występować „rodzinnie”, z jednego 

pokolenia na drugie albo występować u rodzeństwa lub innych 

krewnych; może się też pojawić jako „nowa mutacja”, czyli gen, 

który uległ zmianie w komórce jajowej, plemniku lub zygocie 

(czyli powstałej w wyniku zapłodnienia pierwszej komórce 

organizmu dziecka) 

Genetyk kliniczny  Lekarz specjalizujący się w chorobach wrodzonych 

(genetycznych) 

Genotyp Zespół wszystkich genów danego osobnika, czyli to jakie geny 

faktycznie występują u danej osoby 

Geny Znajdują się na chromosomach; decydują o wszystkich naszych 

cechach, wzroście, kolorze włosów i oczu itp. 

Grasica Gruczoł w klatce piersiowej, który pełni rolę w funkcjonowaniu 

układu immunologicznego 



Hipotonia Obniżone napięcie mięśniowe 

Immunizacja, 

uodpornienie 

Użycie zastrzyków lub innych metod w celu zapobieżenia 

zarażenia się przez kogoś chorobą  

Immunolog Lekarz zajmujący się dziećmi, które mają problemy z układem 

„obronnym” organizmu, czyli układem  immunologicznym, 

odpornościowym  

Interwencja Zapewnienie dzieciom terapii i innych specjalistycznych 

programów wsparcia, aby pomóc im jak najszybciej w pełni 

wykorzystać ich potencjał  

IQ Iloraz inteligencji, ilościowa miara inteligencji dziecka, czyli 

jego zdolności poznawczych, zmierzona w standaryzowanych 

testach 

Języczek podniebienny Wyrostek zwisający z tyłu gardła 

Język Ekspresja i rozumienie ludzkiej komunikacji 

Kardiolog Lekarz zajmujący się diagnozowaniem i leczeniem chorób serca 

Kariotyp Kompletny zestaw chromosomów komórki organizmu 

(Klasy) Integracyjne  Umieszczanie dzieci niepełnosprawnych w zwykłych klasach w 

środowisku szkolnym i przedszkolnym 

Komory Dolne jamy serca 

Komórka Najmniejsza widoczna pod mikroskopem jednostka organizmu; 

zawierająca w swoim jądrze chromosomy 

Kraniosynostoza Przedwczesne skostnienie szwów czaszkowych  

Kręgi Kości kręgosłupa 

Laryngolog Lekarz zajmujący się chorobami uszu, nosa i gardła 

Limfocyty B Komórki organizmu, które odpowiadają za produkcję 

immunoglobulin (przeciwciał – IgM, IgG, IgA); ich zadaniem 

jest zabijanie zarazków, takich jak wirusy, grzyby i bakterie  

Limfocyty T  Komórki organizmu, które chronią go przed infekcjami; należą 

do nich limfocyty Tc (cytotoksyczne), Th (pomocnicze) i 

regulatorowe 

Mała motoryka  Ruchy małych mięśni ciała, takich jak mięśnie dłoni, stóp i 

palców 

Małopłytkowość Utrzymujący się niedobór płytek krwi 



Mikrocefalia, małogłowie Mały rozmiar głowy (wada rozwojowa charakteryzująca się 

nienaturalnie małymi wymiarami czaszki)  

MIZS Młodzieńcze idiopatyczne zapalenie stawów, inne nazwy: 

młodzieńcze reumatoidalne zapalenie stawów, choroba Stilla 

Motoryka jamy ustnej Używanie mięśni wewnątrz i wokół jamy ustnej oraz twarzy  

Nagłośnia Struktura, która zazwyczaj zasłania wejście do tchawicy, aby 

jedzenie dostało się do przełyku, a nie do płuc 

Napad padaczkowy, 

zaburzenia napadowe, 

drgawki 

Nagła utrata przytomności spowodowana zaburzeniami 

wyładowań elektrycznych w mózgu 

Nerkowy Dotyczący, odnoszący się do nerek 

Niedoczynność tarczycy  Obniżona produkcja hormonów tarczycy przez tarczycę 

Nosowanie (otwarte) (o mowie, brzmieniu) zbyt nosowe; za dużo powietrza ucieka 

przez nos 

Obustronny Dotyczący obu stron ciała 

Okulista Lekarz zajmujący się oczami 

Opóźnienia rozwojowe  Zdolności uczenia się i motoryczne są słabsze niż się tego 

oczekuje 

Otolaryngolog Lekarz specjalizujący się w chorobach uszu, nosa, gardła i krtani 

Plastyka płatem 

podniebienno-gardłowym 

(PPF) 

(skrót od angielskiej nazwy: Posterior Pharyngeal Flap); 

operacja chirurgiczna korygująca niewydolność podniebienno-

gardłową (VPI) 

Płytki krwi Komórki krwi, które uczestniczą w jej krzepnięciu; trombocyty 

Podniebienie miękkie Tylna część „sklepienia jamy ustnej” 

Przedsionki Dwie górne jamy serca 

Przegroda Ściana pomiędzy komorami serca zbudowana z tkanki mięśnia 

sercowego 

Przełyk Przewód łączący jamę ustną z żołądkiem 

Przewód pokarmowy Przełyk, żołądek i jelita, które umożliwiają trawienie pokarmów 

Ramię długie 

chromosomu (Q arm) 

Ramię długie chromosomu; opisane po raz pierwszy przez 

Francuzów i nazwane przez nich „q” dlatego, że „q” występuje 

w alfabecie po „p”, którym oznaczane jest ramię krótkie 



chromosomu („p” pochodzi od „petite”, małe po francusku)  

Ramię krótkie 

chromosomu (P arm) 

Ramię krótkie chromosomu; opisane po raz pierwszy przez 

Francuzów, tak więc „p” pochodzi od „petite” („małe” po 

francusku) 

Rozszczep Otwór, szczelina 

Rozszczep kręgosłupa 

(tylny)  

Wrodzona wada kręgosłupa; otwór w kręgosłupie 

(niezamknięcie kanału kręgowego); rdzeń kręgowy często 

wystaje na zewnątrz kręgów, co prowadzi do jego uszkodzenia 

Rozszczep podniebienia  Otwór/szczelina w sklepieniu jamy ustnej 

Rozszczep wargi  Brak połączenia się wargi w jedną całość w czasie rozwoju 

(płodowego); otwór/szczelina w wardze 

Rozumienie języka  Umiejętność rozumienia ustnej i pisemnej komunikacji oraz 

gestów  

Rozwój Proces rozwoju i uczenia się, podczas którego dziecko nabywa 

umiejętności i kompetencje 

Sercowy Dotyczący serca 

Sinica Sinoniebieskie zabarwienie skóry spowodowane 

niedotlenieniem organizmu  (niskim poziomem tlenu we krwi) 

Skolioza Skrzywienie kręgosłupa, zwane często „bocznym skrzywieniem 

kręgosłupa” 

Standaryzowany Test  Test, w którym wyniki dziecka porównuje się do wyników jego 

rówieśników 

Stymulacja niemowlaka  Wczesna interwencja u małych dzieci 

Tchawica Narząd łączący górne drogi oddechowe (usta i nos) z płucami 

Terapeuta zajęciowy (OT) (skrót od angielskiej nazwy: Occupational Therapist) 

Profesjonalista medyczny, który zajmuje się usprawnianiem 

małej motoryki 

Trzeci migdał Skupisko tkanki chłonnej, położone za nosem i jamą nosową 

Ultrasonografia Zastosowanie fal dźwiękowych do stworzenia obrazu narządu 

znajdującego się wewnątrz ciała, np. nerek 

Umiejętności 

komunikacyjne  

Umiejętność używania języka do odbierania (recepcji) i 

przekazywania (ekspresji) informacji 

Umiejętności społeczne  Umiejętność komunikowania się z innymi ludźmi i 



funkcjonowania w grupach 

Urolog Lekarz zajmujący się pacjentami z chorobami układu 

moczowego, tj. nerek, pęcherza moczowego itp.  

VPI (skrót od angielskiej nazwy: velopharyngeal incompetence) 

Niewydolność podniebienno-gardłowa; niemożność zetknięcia 

się podniebienia z gardłem w czasie płaczu, przełykania i 

mówienia; często powoduje występowanie nosowania otwartego 

i regurgitację przez nos (ulewanie płynów przez nos) 

VSD (skrót od angielskiej nazwy: ventricular septal defect) Ubytek w 

przegrodzie międzykomorowej, czyli nieprawidłowe duże 

połączenie między dwoma komorami serca 

Wody płodowe  Płyn otaczający płód w macicy kobiety 

Wokalizacje Wymowa głosek 

Wrodzony (Problem) istniejący od chwili narodzin 

Zachłyśnięcie się Przypadkowe dostanie się płynów lub ciał stałych do płuc 

Zapalenie ucha 

środkowego  

Pojawienie się płynu w uchu środkowym, za błoną bębenkową 

Zespół (cech), syndrom Zbiór objawów powtarzający się u pacjentów 

Zębodół Dziąsło (w jamie ustnej) 

 



Historia mikrodelecji 22q11.2  

Mgr Donna M. McDonald-McGinn & Lekarz medycyny Elaine H. Zackai 

Co to jest mikrodelecja 22q11.2? 

Historia mikrodelecji 22q11.2 jest bardzo interesująca i warta opisania. Jednak nim 
przystąpimy do jej przedstawienia, musimy najpierw wyjaśnić kilka terminów, tak aby każdy 
z naszych czytelników miał taką samą podstawową wiedzę na ten temat. Jak może niektórzy 
słyszeli, syndrom czyli zespół chorobowy to po prostu zbiór charakterystycznych objawów, 
które występują u cierpiących na niego pacjentów. Przykładowy zestaw takich objawów 
obejmuje: problemy z sercem, otwór w podniebieniu (nazywany rozszczepem podniebienia) 
oraz nietypowy styl uczenia się. Syndromy z reguły nazywane są na cześć osoby lub osób, 
które pierwsze opisały ich charakterystyczne objawy. Kiedy zidentyfikuje się przyczynę 
wywołującą dany syndrom, jego nazwa może zostać zmieniona w celu odzwierciedlenia 
przyczyny jego wytępowania, np. zaburzeń w substancjach chemicznych, zmian w 
chromosomach lub genach. 

Geny zbudowane są z substancji chemicznej zwanej DNA i znajdują się na chromosomach. 
Większość osób ma 23 pary chromosomów (czyli w sumie 46). W każdej parze jeden z 
chromosomów pochodzi od matki a drugi od ojca. Pierwsze 22 pary chromosomów określane 
są po prostu numerami od 1 do 22, natomiast chromosomy z 23 pary nazywane są 
chromosomami płciowymi, gdyż determinują one płeć osoby (męską lub żeńską). 
Chromosomy znajdują się w każdej komórce ciała. Zarówno komórki jak i zawarte w nich 
chromosomy są tak małe, że można je zobaczyć wyłącznie pod mikroskopem.  

Ponieważ geny znajdują się wewnątrz chromosomów, nie można ich zobaczyć pod 
mikroskopem. Jednak można je badać przy użyciu specjalnych testów „molekularnych”. 
Chromosomy i geny można porównać do pociągu towarowego. Tak jak pociąg składa się z 
określonej liczby ponumerowanych wagonów, tak chromosomy mają określoną liczbę 
prążków. I tak jak patrząc na pociąg widzimy jego wagony, tak też patrząc przez mikroskop 
widzimy chromosomy i ich charakterystyczne sekwencje prążków. Jednak patrząc na pociąg 
nie możemy zobaczyć znajdujących się w wagonie skrzyń, dopóki nie otworzymy jego drzwi. 
I tak samo jest z chromosomami – geny są jak skrzynie wewnątrz wagonu. 

Kiedy w czasie poczęcia dziecko otrzyma od rodziców za dużo lub za mało materiału 
genetycznego, po urodzeniu mogą się pojawić problemy. Należą do nich: dodatkowy 
chromosom (np. w Zespole Downa jest to dodatkowy chromosom 21), brak chromosomu (np. 
w Zespole Turnera brakuje chromosomu X), brak fragmentu chromosomu lub dodatkowa 
kopia części chromosomu, poważna zmiana w sekwencji materiału genetycznego na 
chromosomie oraz brakujące lub dodatkowe geny. Ponieważ to geny stanowią plan, na 
podstawie którego powstaje cały organizm, kiedy zabraknie któregoś z nich lub pojawi się 
jego dodatkowa kopia, plan ulega zmianie, co często prowadzi do powstawania wad 
wrodzonych i trudności szkolnych. 

To w końcu czym jest ta mikrodelecja 22q11.2? 

U osób z mikrodelecją 22q11.2 brakuje bardzo małego fragmentu chromosomu 22 (co nosi 
nazwę delecji chromosomowej lub ubytku części chromosomu). Osobom zajmującym się 
genetyką nazwa q11.2 mówi, że brakujący fragment znajduje się na charakterystycznej części 
chromosomu, oznaczanej literą „q” i zwanej długim ramieniem chromosomu. Chromosomy 



są podzielone na 2 części, górna część to krótkie ramię (oznaczane literą „p”), a dolna to 
długie ramię (oznaczane literą „q”). Aby można było dokonywać porównań, konieczna jest 
znajomość lokalizacji brakującego fragmentu materiału genetycznego, gdyż jeśli u 2 dzieci 
brakuje innych fragmentów tego samego chromosomu, to są to zupełnie nieporównywalne 
przypadki. 

W 1981 we Francji lekarz de la Chapelle oraz w roku 1982 w USA lekarze Richard Kelley, 
Elaine Zackai i doktor nauk medycznych Beverly Emanuel ze Szpitala Dziecięcego w 
Filadelfii odkryli, że u pacjentów z zespołem Di George’a występuje zmiana w budowie 
chromosomu 22, która powoduje, że brakuje u nich bardzo małego fragmentu materiału 
genetycznego na długim ramieniu (q) chromosomu 22. Zmiana ta była widoczna pod 
mikroskopem, co jest istotne gdyż, jak zobaczycie w dalszej części tego rozdziału, większość 
mikrodelecji 22q11.2 nie jest widoczna pod mikroskopem, gdyż jest zbyt mała. 

Pacjenci z zespołem Di George’a mają szereg charakterystycznych objawów, do których 
należą: specyficzne wady serca (przerwanie łuku aorty, wspólny pień tętniczy, ubytek w 
przegrodzie międzykomorowej, tetralogia Fallota itp.), problemy z wapniem, problemy z 
infekcjami (spowodowane nieprawidłowościami grasicy) oraz sporadycznie rozszczep 
podniebienia. Dr. Angelo Di George, który pierwszy opisał ten zespół objawów, pracował i 
nadal pracuje jako endokrynolog w Szpitalu Dziecięcym Świętego Krzysztofa w Filadelfii. 

Po długich latach ciężkiej pracy zespół doktora Emanuela ze Szpitala Dziecięcego w 
Filadelfii ustalił, że 25% pacjentów z zespołem Di George’a ma widoczną pod mikroskopem 
delecję na chromosomie 22. Jednak zastanawiał ich fakt, że delecja nie jest widoczna u 
pozostałych mniej więcej 75% pacjentów z zespołem Di George’a. W 1991 roku, pracująca w 
laboratorium doktora Emanuela lekarz medycyny Deborah Driscoll, za pomocą specjalnego 
testu „molekularnego” odkryła submikroskopową delecję chromosomu 22q11.2 u większości 
pacjentów z zespołem Di George’a. Oznaczało to, że chociaż ubytek materiału genetycznego 
nie był widoczny pod mikroskopem, za pomocą specjalnego testu DNA zwanego FISH 
(fluorescencyjnej hybrydyzacji in situ) można było udowodnić, że brakuje fragmentu 
chromosomu. Test ten można porównać do działania klucza i zamka. Osoba pracująca w 
laboratorium ma „klucz”, który „zapala się” (fluoryzuje) jeśli odnajdzie pasujący do siebie 
„zamek” na chromosomie. Jeśli na jednym z pary chromosomów 22 brakuje „zamka”, to 
odpowiedni fragment (określany jako q11.2) „zapala się” się tylko na jednym z nich, co 
potwierdza, że pacjentowi brakuje fragmentu materiału genetycznego na chromosomie 22. 

Większość rodziców przebadanych pacjentów z mikrodelecją 22q11.2, która wywołała u nich 
zespół Di George’a, sama nie miała tej mikrodelecji. Zatem zmiana w chromosomie 22 
pojawiła się u pacjentów jako „nowa mutacja”. Była to i nadal jest ważna informacja, gdyż 
jeśli rodzice mają prawidłowe chromosomy, to szansa na powtórne pojawienie się 
mikrodelecji w kolejnych ciążach jest raczej niewielka. W około 10% przypadków również 
rodzic ma pewne problemy, np. wadę serca, oraz występuje u niego mikrodelecja 22q11.2. 
Osoba z mikrodelecją ma 50% szansę przekazania chromosomu z delecją swoim dzieciom. 
Możliwość posiadania więcej niż jednego dziecka z delecją przez rodzica, u którego ona 
występuje, jest zjawiskiem losowym, czyli jest taka sama jak szansa rzucenia dwa razy po 
kolei monetą i otrzymania za każdym razem „orła”. Problemy medyczne u dzieci, które 
odziedziczyły chromosom 22 z mikrodelecją, mogą występować w różnym nasileniu, na 
przykład mogą mieć one bardzo łagodne choroby serca, bardzo poważne choroby serca lub 
nie mieć żadnych problemów z sercem. 

Co jeszcze wydarzyło się w historii mikrodelecji 22q11.2? 



Cofnijmy się nieco w czasie. W 1968 roku William Strong, lekarz z Cleveland, opisał u 4 
członków jednej rodziny jednoczesne występowanie: nieprawidłowości kardiologicznych 
(prawostronnego łuku aorty), trudności szkolnych i charakterystycznego wyglądu twarzy. W 
1976 roku Dr. Kinouchi, lekarz z Japonii, opisał charakterystyczny wygląd twarzy 
występujący u pacjentów z chorobami serca (wrodzonymi wadami dróg odpływu krwi z 
serca) i nazwał go CTAF (od angielskiej nazwy: conotruncal anomaly face syndrome). W 
1978 roku, doktor Robert Shprintzen, logopeda z Nowego Jorku, opisał zaburzenia 
dziedziczne, przy których u pacjentów występował rozszczep podniebienia lub VPI 
(niewydolność podniebienno-gardłowa, czyli niezdolność tylnej części podniebienia i gardła 
do odseparowania jamy ustnej od nosowej w czasie normalnego mówienia, na skutek czego 
głos pacjenta brzmi jakby był on przeziębiony), wady serca, trudności szkolne i 
charakterystyczny wygląd twarz. Nadał im nazwę zespołu podniebienno-sercowo-
twarzowego. W 1980 roku, pracujący również w Japonii Dr Shimizu zauważył, że występuje 
wiele podobieństw pomiędzy pacjentami, u których zdiagnozowano CTAF, a tymi z zespołem 
Di George’a. Dr. Shimizu opisał pacjenta, który miał zarówno charakterystyczne objawy 
zespołu Di George’a jak i CTAF. W 1981 roku, Dr Shprintzen przejrzał przypadki pacjentów, 
u których opisano CTAF i zasugerował, że występuje u nich zespół podniebienno-sercowo-
twarzowy. 

Po doniesieniach Dr. Shprintzena na temat pacjentów z syndromem podniebienno-sercowo-
twarzowym (skrót od angielskiej nazwy: VCFS), Tony Lipson, lekarz i genetyk z Australii, 
podkreślił dużą zmienność w charakterystycznych objawach między pacjentami, nawet w 
ramach jednej rodziny. Dr. Lipson zasugerował również, że pacjenci z problemami 
podniebienia z reguły dobrze reagowali na ich leczenie. Zauważył, że ponieważ wiele 
objawów u pacjentów z VCFS jest bardzo subtelnych, pediatrzy mogą w ogóle nie 
podejrzewać występowania tego zespołu, co prowadzi do opóźnienia w rozpoczęciu leczenia 
nosowania otwartego (czyli sposobu mówienia, który sprawia wrażenie mówienia przez nos). 
Zaapelował o jak najwcześniejsze stawianie diagnozy tego zespołu, tak aby można było 
rozpocząć leczenie. Jednakże aż do niedawna nie istniał skuteczny test, który można byłoby 
wykonać w okresie noworodkowym. 

Dalszy ciąg historii 

W 1990 roku, C.A. Stevens, lekarz z Utah, opisał pacjenta z zespołem Di George’a, którego 
ojciec miał rozszczep podniebienia, trudności ze zwalczaniem infekcji i rysy twarzy pasujące 
do VCFS. Wcześniej magister Rosalie Goldberg z Nowego Jorku, zasugerowała częściowe 
pokrywanie się charakterystycznych objawów, takich jak problemy z wapniem i problemy z 
infekcjami, pomiędzy pacjentami z zespołem Di George’a i VCFS. Kiedy Dr. Lipson 
przyjrzał się przypadkom pacjentów z VCFS, okazało się, że 6 z 38 miało cechy zarówno 
zespołu Di George’a jak i VCFS. Niedawno doktorzy Weyerts i Jones z San Diego odkryli, że 
problemy medyczne widoczne u starszych pacjentów z zespołem Di George’a i VCSF są nie 
do odróżnienia. W 1992 roku, nadal pracująca w Szpitalu Dziecięcym w Filadelfii Dr. 
Driscoll wykazała, że ogromna większość pacjentów z VCFS ma delecję 22q11.2. Co więcej, 
stwierdziła, że delecja ta nie różni się od delecji występującej u pacjentów z zespołem Di 
George’a. To odkrycie wyjaśniło przyczynę pokrywania się objawów klinicznych przy obu 
diagnozach, a zatem potwierdziło pogląd, że jest to tak naprawdę jeden i ten sam zespół. 

Historia zatacza jeszcze szerszy krąg  

Od czasu odkrycia przez Dr. Driscoll, że zespół Di George’a i VCFS są tak naprawdę tym 
samym syndromem, do listy dodano jeszcze inne „zespoły/syndromy”, w których przyczyną 



problemów u pacjenta jest mikrodelecja 22q11.2.  Obecnie zalicza się do nich: opisany przez 
Japończyków CTAF oraz jeden z rodzajów zespołu Opitza G/BBB. Zespół Opitza G/BBB 
został po raz pierwszy opisany przez Johna Opitza, lekarza z Montany. Do jego cech 
charakterystycznych należą: hiperteloryzm (nadmierna odległość pomiędzy oczami), 
spodziectwo (otwór w penisie nie znajdujący się na jego koniuszku), problemy z połykaniem i 
głośny oddech. Objawy te charakteryzuje duża zmienność wśród dotkniętych nimi członków 
rodziny i mogą one przybierać postać od poważnych do łagodnych. W 1995 roku magister 
Donna McDonald-McGinn i Elaine Zackai, lekarz ze Szpitala Dziecięcego w Filadelfii, 
opisały pacjenta z zespołem Opitza G/BBB, u którego cechy charakterystyczne nie pokrywały 
się z zespołem Di George’a ani VCFS, ale u którego stwierdzono mikrodelecję 22q11.2. 
Ponadto opisały one pacjentów, wśród nich ojca i syna, u których występowały cechy 
wszystkich tych trzech zespołów i z których wszyscy okazali się mieć mikrodelecję 22q11.2. 
Po ukazaniu się ich badań Julie Fryburg, lekarz z Virginii oraz doktorzy Lacassie i Arriaza z 
Nowego Orleanu niezależnie od siebie opisali pacjentów z cechami zarówno zespołu Opitza 
G/BBB, jak i VCFS oraz z mikrodelecją 22q11.2. 

Podsumowując, uważa się, że mikrodelecja 22q11.2 jest przyczyną leżącą u podstaw 
problemów medycznych występujących u ogromnej większości pacjentów z zespołem Di 
George’a, zespołem podniebienno-sercowo-twarzowym, CTAF i u niektórych pacjentów z 
zespołem Opitza G/BBB. Ponadto, to jaką nazwę nadaje się, aby opisać zespół 
charakterystycznych objawów u konkretnego pacjenta, zależy z reguły od tego, do jakiego 
specjalisty się on zgłosił. Przykładowo, pacjenci zdiagnozowani jako CTAF zgłaszają się do 
kardiologów ze względu na posiadaną wadę serca. Tak samo jest w przypadku wielu 
pacjentów z zespołem Di George’a, którzy często oprócz wad serca mają problemy z 
wapniem i grasicą. Pacjenci, u których zdiagnozowano VCFS są z reguły starsi i zgłaszają się 
do placówek zajmujących się rozszczepem podniebienia, ze względu na rozszczep 
podniebienia lub VPI. Natomiast pacjenci z zespołem Opitza G/BBB często zgłaszają się do 
laryngologów ze względu na głośny oddech. Tak więc wrażenie, że diagnozy te różnią się od 
siebie można wyjaśnić tendencją każdej grupy specjalistów do skupiania się na własnej 
dziedzinie wiedzy. 

ILUSTRACJA NA STRONIE 2:  
chromosome – chromosom, gene A, B, C – gen A, B, C 
Chromosomy są jak wagony w pociągu towarowym, a geny jak skrzynie wewnątrz wagonów 

ILUSTRACJA NA STRONIE 3:  
(A) ROZKŁAD CHROMOSOMÓW 
(B) MĘŻCZYZNA 46.XY 
(C) KOBIETA 46.XX 
(A) Chromosomy, tak jak wyglądają one w komórce. 
(B),(C): Chromosomy u mężczyzny i u kobiety, pogrupowane w pary. 

ILUSTRACJA NA STRONIE 5:  
Prawidłowy wynik badania FISH, na którym widoczna jest fluorescencja na każdym z pary 
chromosomów 22 

Badanie FISH pokazujące brak fluorescencji na jednym z pary chromosomów 22 z 
mikrodelecją q11.2 

ILUSTRACJA NA STRONIE 6:  
Historię mikrodelecji 22q11.2 można porównać do pradawnej opowieści o grupie ślepców, z 



których każdy starał się rozpoznać słonia, badając tylko jedną jego część. Każdy z nich 
poprawnie opisał swoją część, ale żaden nie był w stanie dostrzec pełnego obrazu. Tak więc 
kilka zaburzeń, które kiedyś uważano za osobne przypadki, określa się obecnie nazwą 
mikrodelecji 22q11.2. 



Lekarz pierwszego kontaktu a pacjent z zespołem mikrodelecji 22q  

Lekarz medycyny Patrick S. Pasquariello Jr. 

Mikrodelecja chromosomu 22q11.2 powoduje szereg różnorodnych zaburzeń. Obserwuje się 
bardzo różnorodne spektrum objawów od łagodnych do ciężkich. Ulegają one nieustannym 
zmianom. W niektórych przypadkach mikrodelecja może wpłynąć na niemal każdy narząd, a 
czasami może wywoływać tylko minimalne objawy. Wydaje się, że nie ma jeszcze 
ostatecznego wyjaśnienia, dlaczego u jednych pacjentów występują zmiany w wielu 
narządach, a u innych skutki mikrodelecji są niewielkie.  

Istotne znaczenie ma wczesne wykrycie mikrodelecji, tak aby można było rozpocząć 
leczenie dotkniętych nią organów i tym samym zapobiec lub zmniejszyć natężenie 
wyniszczających, kłopotliwych i przygnębiających problemów dla pacjenta i jego rodziny. Po 
postawieniu diagnozy konieczne jest znalezienie lekarza pierwszego kontaktu, który weźmie 
na siebie odpowiedzialność za organizację i koordynację wszechstronnej opieki nad 
pacjentem, mogącym mieć problemy z kilkoma lub wieloma narządami. Lekarz ten musi 
zapewnić pacjentowi podstawową opiekę, umieć stosować się do zaleceń poszczególnych 
specjalistów oraz objaśniać rodzicom wyniki badań i procedury. Powinien też być na bieżąco 
ze wszystkimi zdiagnozowanymi już problemami oraz zauważać pojawianie się nowych, a 
także zapewniać wsparcie i porady dla rodziców, którzy będą stawać twarzą w twarz z coraz 
to innymi problemami związanymi z rozwojem dziecka. 

Lekarzowi pierwszego kontaktu muszą być zatem znane nie tylko objawy, które już 
występują, ale musi on też wiedzieć, jakie zmiany mogą się pojawić w miarę dorastania 
dziecka. Ponieważ mikrodelecja 22q może wpłynąć na niemal każdy narząd, ważna jest 
umiejętność rozpoznawania i przewidywania pojawiania się problemów w poszczególnych 
narządach. W czasie naszej pracy z ponad 300 pacjentami z mikrodelecją 22q11.2, 
poczyniliśmy szereg obserwacji, opisanych w kolejnych akapitach. 

Zdecydowanie najczęściej i najwcześniej pojawiają się problemy związane z układem 
sercowo-naczyniowym. Najczęściej występujące wrodzone wady serca to: Tetralogia Fallota, 
ubytek przegrody międzykomorowej, uszkodzenie łuku aorty typu B oraz wspólny pień 
tętniczy. Wystąpienie jakiejkolwiek z nich powinno skłonić lekarzy do natychmiastowego 
wykonania badania techniką FISH (dodane wyjaśnienie: fluorescencyjną hybrydyzacją in 
situ, czyli techniką cytogenetyczną, służącą do wykrywania w materiale genetycznym 
określonej sekwencji DNA za pomocą fluoroscencyjnych sond DNA) i pomiaru poziomu 
wapnia i fosforu w surowicy krwi. Po wykonaniu badań i ustabilizowaniu stanu pacjenta w 
kwestii choroby serca, należy nadal monitorować poziom wapnia, gdyż hipokalcemia 
(niedobór wapnia) może pojawić się w późniejszym okresie. 

Problemy z karmieniem dziecka mogą pojawić się we wczesnym okresie życia i należy się 
nimi natychmiast zająć. Mogą one wynikać z kilku różnych przyczyn, a danego pacjenta 
mogą dotyczyć wszystkie, niektóre lub żadne z nich. Regurgitacja (ulewanie pokarmu) przez 
nos nigdy nie jest normalnym zjawiskiem i wskazuje na możliwość całkowitego lub 
częściowego rozszczepu podniebienia, podśluzówkowego rozszczepu podniebienia lub 
niewydolności podniebienno-gardłowej, spowodowanej nieprawidłowym funkcjonowaniem 
podniebienia. Występowanie którejkolwiek z tych dolegliwości z reguły uniemożliwia 
karmienie piersią. Jeśli objawy nie zostaną trafnie rozpoznane i próby karmienia piersią są 
kontynuowane, dziecko często traci na wadze i istnieje ryzyko wystąpienia odwodnienia ze 
wszystkimi wynikającymi z tego komplikacjami. Jeśli nie udaje się karmić dziecka piersią, 



można odciągać mleko z piersi i podawać je dziecku przy pomocy specjalnych technik 
karmienia lub zgłębnika nosowo-żołądkowego. Refluks żołądkowo-przełykowy i 
towarzyszące mu zapalenie przełyku mogą pojawić się w bardzo wczesnym okresie 
niemowlęcym lub w miarę dorastania dziecka. Powtarzające się napady ulewania lub 
wymiotowania sugerują istnienie refluksu. Natomiast częste napady płaczu, wyginanie się w 
łuk lub odrywanie się od piersi i/lub grymasy twarzy są symptomami zapalenia przełyku. 
Szybkie rozpoznanie i podjęcie leczenia obu lub jednej z tych dolegliwości często zapobiega 
późniejszym zaburzeniom karmienia i towarzyszącemu im nieprawidłowemu rozwojowi 
dziecka. Przed zastosowaniem leków z grupy prokinetyków (leków przyspieszających 
opróżnienie żołądka) należy wykonać badania rentgenowskie górnej części przewodu 
pokarmowego, aby wykluczyć istnienie wrodzonych deformacji odźwiernika 
(końcowego odcinka) żołądka.  

Refluks żołądkowo-przełykowy uważany jest za jeden z elementów ogólnej niezdolności 
układu jelitowego do transportowania pokarmu. Niezdolność tę nazywa się zaburzeniami 
perystaltyki przewodu pokarmowego. Około 50% pacjentów z mikrodelecją 22q11.2 ma 
zaparcia, od łagodnych do ciężkich. Niezdiagnozowane lub nieleczone zaparcia mogą 
doprowadzić do zaostrzenia refluksu żołądkowo-przełykowego, rozdęcia brzucha, złego 
sposobu odżywiania się oraz ogólnego poczucia dyskomfortu i nawracającego bólu. Do 
zmniejszenia lub wyleczenia tych dolegliwości stosuje się w różnych kombinacjach: środki 
przeczyszczające, lewatywy, dietę ze zwiększoną zawartością błonnika i leki z grupy 
prokinetyków. Priorytetem dla rodziców powinna być systematyczna obserwacja stolca, 
ilości i częstości jego oddawania. 

Problemy immunologiczne są z reguły spowodowane deficytami w tworzeniu, liczbie i 
działaniu limfocytów T. Pojawiające się już w wieku kilku miesięcy zapalenia ucha, 
zakażenia ran i powracające infekcje układu oddechowego, powinny skłonić lekarza 
pierwszego kontaktu do skierowania pacjenta na badania immunologiczne. Potwierdzenie 
delecji przy pomocy testu FISH uzasadnia przeprowadzenie natychmiastowych badań 
immunologicznych, niezależnie od wieku pacjenta. Ważne jest podjęcie odpowiednich 
następnych kroków. Dziecko powinno być szczepione zgodnie z PSO (programem szczepień 
ochronnych). Powinno się stosować szczepionki pochodzenia bakteryjnego (DPT – 
przeciw błonicy, krztuścowi i tężcowi) lub szczepionki wirusowe takie jak szczepionka 
Salka (nieaktywne wirusy polio). Nie powinno się podawać żywych wirusów polio 
dzieciom, u których układ odpornościowy jest osłabiony, gdyż istnieje ryzyko wywołania u 
nich tej choroby. 

Tak jak już wspomniano, często pojawiają się infekcje układu oddechowego. Na istnienie 
astmy wskazują: uporczywie utrzymujący się po przeziębieniu kaszel, nocny kaszel, 
powracające zapalenie płuc lub oskrzeli, krótszy oddech w czasie ćwiczeń, zwiększona 
częstotliwość oddechu w czasie infekcji górnych dróg oddechowych i występowanie 
świszczącego oddechu. Występuje ona często wraz z mikrodelecją 22q11.2 i w wielu 
przypadkach może być dziedziczna (astma lub alergie u członków rodziny). Jednakże badania 
kliniczne wykazały, że za występowanie astmy może być odpowiedzialny jeszcze jeden 
czynnik: refluks żołądkowo-przełykowy. Rozważane są dwa możliwe mechanizmy 
powodowania przez niego astmy. Po pierwsze, mikroaspiracja (przedostawanie się 
niewielkich ilości zawartości żołądka do tchawicy) może spowodować podrażnienie nabłonka 
dróg oddechowych i następnie skurcz oskrzeli i oskrzelików. Udowodniono również 
występowanie odruchowego ich skurczu, spowodowanego obecnością treści żołądka w 
przełyku. Niezależnie od mechanizmu powodującego problemy z oddychaniem, jeśli dziecko 
ma refluks żołądkowo-przełykowy, to musi być on leczony i konieczne jest podawanie 



leków rozkurczających oskrzela, sterydów i innych leków. Podawanie leków 
rozkurczających oskrzela powinno rozpocząć się, gdy tylko wystąpią pierwsze objawy kaszlu, 
trudności z oddychaniem czy nawet gdy pojawia się katar. 

Zazwyczaj dzieci z mikrodelecją 22q11.2 rosną w wolnym, ale stałym tempie. Jeśli u dzieci 
nie występują poważne problemy z układem pokarmowym, osiągają one wyniki w dolnych 
kanałach centylowych. Ważniejsze jest to, że dziecko stale rośnie, niż to, w którym jest 
centylu. Jednakże niewielki procent dzieci cierpi na karłowatość przysadkową i wymaga 
stosowania hormonalnej terapii zastępczej hormonem wzrostu. Znaczne odchylenie od 
normalnej krzywej wzrostu uzasadnia wykonanie badań endokrynologicznych. Mogą też 
wystąpić inne problemy endokrynologiczne. Jak już wspomniano, powszechnie zdarza się 
zwłaszcza hipokalcemia i musi być ona leczona suplementami wapnia i witaminy D. W 
literaturze medycznej opisane zostało kilka przypadków późnego wystąpienia drgawek 
spowodowanych hipokalcemią. Tak więc jeśli u starszego dziecka lub u nastolatka pojawią 
się zaburzenia napadowe (drgawki), trzeba wziąć taką możliwość pod uwagę. W literaturze 
medycznej opisana została również nadczynność tarczycy, ale występuje ona rzadko. 

Zwykle występują również opóźnienia w rozwoju neurologicznym i psychologicznym. 
Najczęściej przejawiają się one opóźnieniem mowy czynnej. Wczesna diagnoza i rozpoczęcie 
terapii logopedycznej spowodują szybszy rozwój mowy i komunikowania się. Wczesną 
interwencję należy rozpocząć kiedy tylko wystąpi podejrzenie jakiegokolwiek opóźnienia 
rozwojowego. Mogą istnieć wskazania do uzyskania dodatkowej pomocy w szkole i 
stworzenia toku nauczania indywidualnego. Takie działania powinny się rozpocząć tak 
wcześnie, jak to tylko możliwe. 

Występowanie niewydolności podniebienno-gardłowej (czyli niemożności zapobieżenia przez 
podniebienie miękkie ucieczce powietrza przez nos) można zacząć podejrzewać już w bardzo 
wczesnym wieku, jeśli niemowlę nie może zacząć ssać lub gdy zauważy się, że mleko jest 
zwracane przez nos w czasie lub po karmieniu (regurgitacja przez nos). W późniejszym wieku 
na istnienie zbyt krótkiego podniebienia wskazywać może nosowe brzmienie płaczu lub 
nosowanie otwarte. Na występowanie niewydolności podniebienno-gardłowej wskazują: 
rozszczepienie języczka podniebiennego, za krótki języczek podniebienny lub nieruchome 
podniebienie. Wymagają one przeprowadzenia dalszych badań przez logopedę i/lub 
doświadczonego chirurga plastycznego. Właściwie zdiagnozowana niewydolność 
podniebienno-gardłowa może zostać skorygowana przez plastykę płatem podniebienno-
gardłowym (placement of posterior pharyngeal flap, PPF) lub faryngoplastykę 
zwieraczową, czyli operację plastyczną, która umożliwia oddzielanie jamy nosowej od gardła 
i tym samym zapobiega ucieczce powietrza i płynów przez nos.  

Mikrodelecji 22q11.2 często towarzyszą anomalie nerek. Należą do nich: brak nerki, torbiele 
nerki, przemieszczone lub zrośnięte (podkowiaste) nerki lub nerki małe. Dlatego ważne jest, 
aby po postawieniu diagnozy, zrobić badanie USG układu moczowego w celu oceny anatomii 
nerek. W zależności od napotkanych nieprawidłowości, wskazane może być skierowanie do 
urologa lub nefrologa. 

Z mikrodelecją 22q11.2 związane jest też zwiększone ryzyko wystąpienia innych wrodzonych 
anomalii i problemów zdrowotnych. Zalicza się do nich małopłytkowość (niski poziom 
trombocytów), młodzieńcze reumatoidalne zapalenie stawów, nadmierną ruchomość stawów, 
przepuklinę pachwinową, jądro niezstąpione, spodziectwo (wadę cewki moczowej u 
mężczyzn), kraniostenozę (ścieśnienie czaszki, przedwcześnie zrośnięte szwy czaszkowe), 
anomalie kręgowe (nieprawidłowo ukształtowane kręgi w kręgosłupie), zakotwiczenie 



rdzenia kręgowego, czyli przyrośnięcie nici końcowej do struktur kanału rdzeniowego i 
ograniczenie ruchomości rdzenia kręgowego w obrębie jego kanału, zmiany okulistyczne, 
takie jak poskręcane naczynia krwionośne w siatkówce, małe nerwy wzrokowe i tzw. RING, 
czyli pierścień naczyniowy (nieprawidłowe położenie naczyń krwionośnych za tchawicą), 
powodujące świst krtaniowy. 

Jak widać, opieka nad pacjentami może być bardzo skomplikowana i różnić się w zależności 
od symptomów i ilości narządów, które zostały u danego pacjenta dotknięte przez 
mikrodelecję. Tak jak i w przypadkach innych chorób wpływających na wiele układów, musi 
istnieć ‘Kapitan Okrętu’, który będzie koordynował opiekę i działał jako łącznik pomiędzy 
poszczególnymi specjalistami a rodziną. Ma to na celu zapewnienie pacjentom optymalnej 
opieki, aby mogli oni w pełni wykorzystać swój potencjał. I to jest właśnie zadanie dla 
lekarza pierwszego kontaktu. 

 

 



Objawy kardiologiczne u pacjentów z mikrodelecją 22q11.2 

Lekarz medycyny Elizabeth Goldmuntz 

Pacjenci z mikrodelecją 22q11.2 często przychodzą na świat z wadą serca. Podczas gdy w 
populacji ogólnej w przybliżeniu 1 na 100 dzieci rodzi się z wadą serca, wśród dzieci z 
mikrodelecją 22q11.2 problemy z sercem ma prawie 80% z nich. Wady serca u dzieci z 
mikrodelecją są bardzo zróżnicowane. Mogę to być niewielkie wady aorty (dużego naczynia 
krwionośnego wyprowadzającego krew z serca do całego ciała), które mogą zostać w ogóle 
niezauważone i nie mieć żadnych symptomów. Częściej występują poważne wady dróg 
odpływu krwi, którymi krew przepływa z serca do tętnicy płucnej (doprowadzającej krew do 
płuc) i do aorty (doprowadzającej krew do reszty ciała). Wady te wykrywa się podczas 
pierwszych dni lub miesięcy życia dziecka. W wielu przypadkach pierwszym możliwym do 
zauważenia problemem u dziecka z mikrodelecją 22q11.2 jest właśnie wada serca i to właśnie 
ona skłania kardiologa do sprawdzenia czy u dziecka nie występuje mikrodelecja 22q11.2. 

W niniejszym artykule opiszemy najczęściej spotykane wady serca i podsumujemy ogólne 
metody postępowania z nimi. Jednakże opieka nad każdym dzieckiem jest inna. Pomiędzy 
poszczególnymi dziećmi występować będą wielkie różnice, co sprawia, że nie jest możliwe 
pełne omówienie opieki klinicznej. Zacznijmy od tego, że serce jest narządem 
czterojamowym, składającym się z dwóch przedsionków (w górnej jego części) i dwóch 
komór (w dolnej części). Mówi się też, że serce ma prawą i lewą stronę (Ilustracja 1). Prawa 
komora pompuje krew przez tętnicę płucną do płuc, gdzie krew ulega natlenieniu. Następnie 
krew wraca żyłami płucnymi do lewego przedsionka i stamtąd przepływa do lewej komory. 
Lewa komora pompuje krew przez łuk aorty do całego ciała, aby dostarczyć tlen do różnych 
jego części, takich jak wątroba, nerki, żołądek itd. Następnie krew powraca żyłami do 
prawego przedsionka i stamtąd przepływa do prawej komory, a z niej wraca do płuc w celu 
natlenienia. Proces ten nazywa się krążeniem krwi. Większość problemów z sercem u 
pacjentów z mikrodelecją 22q11.2 wynika z nieprawidłowego rozwoju dróg odpływu z 
prawej lub lewej komory, którymi krew przepływa z prawej komory do tętnicy płucnej lub z 
lewej komory do aorty. U pacjentów występuje też zazwyczaj duże połączenie między 
obiema komorami, zwany ubytkiem przegrody międzykomorowej (VSD). Ponadto często 
obserwuje się u nich nieprawidłowości łuku aorty i naczyń krwionośnych odchodzących od 
aorty. Problemy te mogą towarzyszyć innym poważnym wadom lub pojawiać się jako 
izolowane nieprawidłowości. Pojawiają się one w bardzo wczesnym okresie ciąży, kiedy 
zaczyna się tworzyć serce, z reguły między 4 a 8 tygodniem. 

Do najczęściej występujących u dzieci z mikrodelecją 22q11 problemów z sercem należą: 
tetralogia Fallota (TOF), przerwanie łuku aorty (IAA), wspólny pień tętniczy (TA) i ubytek 
przegrody międzykomorowej (VSD). Są one pokazane na Ilustracji 2.  

Każda z tych wad może przyjąć inną formę, ale zasadniczo w TOF występuję połączenie 
pomiędzy komorami (czyli rodzaj VSD) oraz utrudnienie (ograniczenie) przepływu krwi 
między prawą komorą a tętnicą płucną i płucami. IAA zazwyczaj obejmuje VSD a łuk aorty 
jest całkowicie podzielony na dwie części. W przypadku TA, cewa sercowa nie ulega 
podziałowi na dwie drogi odpływu krwi, więc istnieje tylko jeden „pień” wychodzący z obu 
komór. Towarzyszy temu też VSD. U niemowlęcia, u którego występuje dowolna z trzech 
pierwszych opisanych powyżej zmian chorobowych (TOF, IAA, TA), diagnoza zostaje z 
reguły postawiona już w pierwszych dniach lub tygodniach życia ze względu na obecność 
szmeru serca, sinica lub niewydolność serca. Po udzieleniu pierwszej pomocy medycznej, 
niemowlę z którąkolwiek z tych zmian musi zostać poddane operacji serca. VSD, czyli 



połączenie pomiędzy komorami, zostaje z reguły zdiagnozowane w czasie pierwszych 
tygodni lub pierwszego roku życia ze względu na szmer lub niewydolność serca. Dziecko z 
niewielkim VSD może w ogóle nie wymagać interwencji chirurgicznej, ale będzie musiało 
brać antybiotyki przed wizytą u dentysty. Jednakże dziecko z dużym VSD może potrzebować 
chirurgicznego zamknięcia ubytku. 

U pacjentów z mikrodelecją 22q11.2 często obserwuje się także zmiany w łuku aorty i w jej 
pierwszym odgałęzieniu. Jak już wspomniano, zmiany te mogą towarzyszyć innym wadom 
serca lub wystąpić w pojedynkę. Jeśli nie towarzyszą im inne wady serca, nazywane są one 
anomaliami łuku aorty (Ilustracja 3). Czasami zmiany te przybierają formę pierścienia 
naczyniowego. Niektóre z anomalii łuku aorty są wykrywane we wczesnym okresie życia 
dziecka, jeśli niemowlę ma problemy z oddychaniem lub przełykaniem z powodu ucisku na 
tchawicę i/lub przełyk przez pierścień naczyniowy. Jednak niektóre z tych zmian nie 
wywołują żadnych objawów i pozostałyby niezauważone, gdyby nie wykonano w celu ich 
wykrycia specjalnego badania, takiego jak echo serca. Jeśli anomalie łuku aorty nie wywołują 
żadnych objawów, to prawdopodobnie żadna interwencja nie jest potrzebna. Do rzadziej 
spotykanych nieprawidłowości u dzieci z mikrodelecją 22q11.2 należą: ubytek w przegrodzie 
międzyprzedsionkowej (ASD), zespół niedorozwoju lewej części serca (HLH), dwuujściowa 
prawa komora (DORV), atrezja płucna, zwężenie zastawki płucnej (PS) i heterotaksja 
(nieprawidłowe usytuowanie narządów). 

Około 20% pacjentów z mikrodelecją 22.q.11.2 nie ma żadnych wad serca. Jednak mimo to w 
pewnym okresie ich życia mogą się u nich pojawić szmery serca, ponieważ występują one w 
dzieciństwie u od 30% do 75%  dzieci w populacji ogólnej. Szmer to po prostu odgłos krwi 
przepływającej przez serce (tak jak szumi woda wypływająca z kranu) i sam w sobie nie 
oznacza jeszcze, że z sercem dzieje się coś złego. Niektóre szmery zwane są niewinnymi, 
ponieważ są to normalne szmery występujące w dzieciństwie. Inne szmery brzmią szorstko i 
nieprawidłowo (tak jakby coś zatykało kran) i są sygnałem dla lekarza, że trzeba uważnie 
poszukać zmian w sercu. 

Jeśli twoje dziecko ma poważną wadę serca, najpewniej została już ona zdiagnozowana i 
prawdopodobnie znajduje się ono już pod opieką kardiologa dziecięcego. Jeśli twoje dziecko 
jest w wieku szkolnym i niedawno zdiagnozowano u niego mikrodelecję 22q.11.2, ale nigdy 
nie stwierdzono u niego wady serca, jest mało prawdopodobne, żeby miało ono poważną 
wrodzoną jego wadę. Jednak mogą u niego występować bezobjawowe zmiany w łuku aorty. 
Uzasadniona byłaby rozmowa z pediatrą, aby ustalić czy potrzebne są dalsze badania.  

W oparciu o dostępne obecnie dane wiemy, że jeśli dorosłemu z mikrodelecją 22q11.2 
urodziłoby się dziecko, miałoby ono 50%-ową szansę odziedziczenia tej mikrodelecji. 
Ponieważ około 80% dzieci z mikrodelecją 22q11.2 ma wadę serca, szansa na to, że dziecko 
dorosłej osoby z mikrodelecją 22q11.2 będzie miało wadę serca wynosi 40% (1 na 2 szanse, 
że odziedziczy mikrodelecję, pomnożona przez 80/100 szans, że wpłynie ona na 
funkcjonowanie serca, 1/2 x 80/100 = 40/100). Nie bylibyśmy jednak w stanie przewidzieć, 
jak poważna będzie ta wada serca. W celu sprawdzenia powszechnie występujących wad 
serca, w 18-20 tygodniu ciąży można wykonać prenatalne echo serca, czyli USG serca płodu. 
Badanie to może wykryć większość nieprawidłowości, ale nie wszystkie. Jednakże, jest to 
dobry test przesiewowy na wady serca, ponieważ jest on nieinwazyjny, tzn. że nie zwiększa 
on w żadnym stopniu ryzyka wystąpienia jakichkolwiek powikłań ciąży dla matki i płodu. 

Ciągle nie została jeszcze odkryta przyczyna, dla której niektóre dzieci z mikrodelecją 
22q11.2 chorują na serce a inne nie. Trwają badania, które mają ustalić, które z genów 



utraconych w wyniku delecji części chromosomu 22 związane są z rozwojem serca. 
Prowadzone są również badania mające ustalić, dlaczego niektóre dzieci chorują na serce, 
podczas gdy inne nie. Nie jest wykluczone, że na prawdopodobieństwo wystąpienia choroby 
serca lub pewnego typu wady serca mają wpływ geny na pozostałych chromosomach. 
Przyszłe badania mogą pomóc nam ustalić, kto jest zagrożony powstaniem u niego wady 
serca i pomóc udoskonalić opiekę kliniczną nad dziećmi z wrodzonymi chorobami serca. 

PRZYPIS: Ilustracje pochodzą z książki Charlesa E. Mullinsa i Davida C. Mayera Wrodzone 
wady serca: atlas graficzny., wydanej w 1988 przez Alan R. Liss, Inc. 

STRONA 21/Ilustracja 1. Rysunek prawidłowego serca. Górne części to przedsionki a dolne 
części to komory. Krew powracająca z ciała wpływa do prawego przedsionka (RA), 
przepływa do prawej komory (RV) i jest doprowadzana przez tętnicę płucną (PA) do płuc, aby 
pobrać tlen i oddać dwutlenek węgla. Krew powraca z płuc do lewego przedsionka (LA), 
przepływa do lewej komory (LV) i płynie aortą, aby dostarczyć tlen dla całego ciała. 
PRAWIDŁOWE SERCE 
RA – prawy przedsionek 
LA – lewy przedsionek 
RV – prawa komora 
LV – lewa komora 
PA – tętnica płucna 
Aorta 
STRONA 22-23/Ilustracja 2. (A) Tetralogia Fallota (B) Przerwanie łuku aorty (C) Wspólny 
pień tętniczy (B) Ubytek przegrody międzykomorowej (VSD).  
OPIS POD ILUSTRACJĄ 2: Rysunki wad serca najczęściej towarzyszących mikrodelecji 
22q11.2. (A) Tetralogia Fallota (TOF) – widoczne jest duże połączenie pomiędzy komorami, 
czyli ubytek przegrody międzykomorowej (VSD) i zwężenie drogi odpływu z prawej komory i 
tętnicy płucnej, (B) Przerwanie łuku aorty (IAA) – widoczny jest duży VSD i mała droga 
odpływu z lewej komory – widoczne jest także całkowite podzielenie łuku aorty na dwie 
części, (C) Wspólny pień tętniczy (TA) – widać tylko jedno duże naczynie krwionośne 
wychodzące z serca zamiast dwóch oraz duży VSD, (D) Ubytek przegrody międzykomorowej 
(VSD) – widać jedynie połączenie pomiędzy komorami  czyli VSD, ale nie występują inne 
wady. Ten rodzaj VSD, zwany ubytkiem okołobłoniastym, zlokalizowany jest w innym miejscu 
niż dzieje się to w przypadku pozostałych zmian chorobowych.  
STRONA 24/Ilustracja 3. Rysunek anomalii łuku aorty. Widoczne jest „zakrzywienie” aorty, 
czyli odchylenie w przeciwną do prawidłowej stronę, oraz to, że pozostałe elementy serca są 
prawidłowe. Ta zmiana chorobowa nie wywoła żadnych symptomów oraz nie zostanie 
zauważona podczas badania. Można zauważyć ją na zdjęciu rentgenowskim klatki piersiowej. 
(Na ilustracji nie pokazano pierścieni naczyniowych z powodu ich złożoności). 

GŁOSY RODZICÓW 

U Austina zdiagnozowano zespół DiGeorge’a w trzecim tygodniu życia. Jego układ 
odpornościowy był bardzo słaby. Ciągle chorował i był hospitalizowany. W wieku 3 lat 
zakończył pobyt w klinice immunologii i od tego momentu jest cały czas zdrowy. Jest 
najszczęśliwszym i najsłodszym dzieckiem z ogromną chęcią do nauki.  



Rozszczep wargi i podniebienia w mikrodelecji 22q11.2 

Lekarz medycyny Richard E. Kirschner 

Dla wielu rodziców dzieci z mikrodelecją 22q11.2, z których większość być może po raz 

pierwszy dowiaduje się o rozszczepie wargi i podniebienia, pojęcie rozszczepu, jego 

następstw i sposobów leczenia mogą się wydawać do pewnego stopnia niejasne. Mikrodelecja 

22q11.2 jest obecnie najczęstszą diagnozą stawianą w przypadku problemów z podniebieniem 

i wywołuje ona szerokie spektrum problemów. Spośród 145 dzieci z mikrodelecją 22q11.2 

przebadanych w Szpitalu Dziecięcym w Filadelfii, u 62% definitywnie stwierdzono obecność 

anomalii podniebienia: 2% miało rozszczep wargi oraz podniebienia, 11% tylko jawny 

rozszczep podniebienia, 14% podśluzówkowy rozszczep podniebienia, 5% rozszczep 

języczka podniebiennego, a 30% niewydolność podniebienno-gardłową bez rozszczepu 

podniebienia. Tak jak nie istnieje dwójka zupełnie identycznych dzieci, tak też nie ma dwóch 

anomalii podniebienia o identycznych cechach charakterystycznych. Dlatego też każde 

dziecko ze zmianami podniebienia wymaga zindywidualizowanego leczenia. 

Klasyfikacja 

Mówiąc prostymi słowami, rozszczep to nieprawidłowy podział górnej wargi i/lub sklepienia 

jamy ustnej na części. W normalnej sytuacji, we wczesnym okresie rozwoju embrionalnego, 

dochodzi do połączenia się dwóch stron wargi i dwóch stron podniebienia. Z ciągle 

niewyjaśnionych przyczyn, u dzieci z mikrodelecją 22q11.2 czasami nie dochodzi do ich 

połączenia. Jeśli nie zrosną się dwie strony wargi, mamy do czynienia z rozszczepem wargi. 

Zakres rozszczepu wargi może obejmować przypadki od małego wcięcia w czerwieni wargi 

aż po szczelinę ciągnącą się do dna jamy nosowej, powodującą zniekształcenie jego 

koniuszka. Rozszczepowi wargi może sporadycznie towarzyszyć rozszczep leżącej pod nią 

kości wyrostka zębodołowego (czyli kości stanowiącej dziąsła). Rozszczep może pojawić się 

po jednej lub po obu stronach górnej wargi. Jeśli występuje tylko po jednej stronie, mówi się, 

że dziecko ma jednostronny rozszczep wargi (Ilustracja 1); jeśli po obydwu, mówi się o 

obustronnym rozszczepie wargi u pacjenta (Ilustracja 2). 

Rozszczepem podniebienia nazywamy przypadek, kiedy nie dochodzi do prawidłowego 

połączenia się dwóch stron podniebienia. Podniebienie miękkie zbudowane jest z położonej 

centralnie tkanki mięśniowej. Włókna mięśniowe ułożone są poziomo a błony śluzowe 

pokrywają górne (od strony nosa) i dolne (od strony jamy ustnej) ich powierzchnie (Ilustracja 

3). W podniebieniu twardym nie ma mięśni, lecz składa się ono z kości pokrytej błoną 

śluzową od strony jamy nosowej i jamy ustnej. Z reguły na tylnej krawędzi podniebienia 

twardego można wyczuć wyrostek kości, tzw. kolec nosowy tylny. Podobnie jak w przypadku 

rozszczepu wargi, istnieje całe spektrum stopni rozszczepu podniebienia. U niektórych dzieci 

rozszczep podniebienia obejmuje tylko jego tylną część (podniebienie miękkie). U innych, 

rozszczep może również objąć jego przednią część, czyli podniebienie twarde (Ilustracja 4). 

Całkowity rozszczep podniebienia może występować razem z rozszczepem wargi, i dlatego 

może być albo jednostronny albo obustronny. Jednak w większości przypadków rozszczepu 

podniebienia towarzyszącego mikrodelecji 22q11.2, rozszczepowi podniebienia wzdłuż linii 

pośrodkowej nie towarzyszy rozszczep wargi. 

O podśluzówkowym rozszczepie podniebienia (SMCP) mówimy wtedy, kiedy błony śluzowe 

miękkiego i twardego podniebienia są wykształcone prawidłowo, ale mięśnie wewnątrz 

podniebienia miękkiego nie są zrośnięte wzdłuż linii pośrodkowej. Klinicznymi symptomami 

sugerującymi taką diagnozę są: rozdwojenie języczka podniebiennego (czyli podzielenie na 



dwie części stożkowatego wypustka zwisającego z tylnej części podniebienia), ścieńczały 

wygląd podniebienia miękkiego tzw. osłonka przezroczysta (zona pellucida) i wyczuwalne 

palpacyjnie wcięcie w tylnej krawędzi podniebienia twardego (brak kolca nosowego tylnego). 

Od czasu do czasu zdarza się, że podczas badania jamy ustnej i podniebienia nie zostają 

wykryte żadne nieprawidłowości podniebienia, a mimo to mięśnie podniebienia miękkiego 

nie są zrośnięte. Ten przypadek nosi nazwę ukrytego podśluzówkowego rozszczepu 

podniebienia. Często zostaje on zdiagnozowany dopiero w czasie dokładnej 

nasofiberoskopii/endoskopii nosa. Jest to procedura, w czasie której wąska giętka rurka z 

kamerą na końcu (endoskop) jest wprowadzana do nosa w celu zbadania nosowej części 

podniebienia. 

Na zakończenie należy zauważyć, że wiele dzieci z mikrodelecją 22q11.2 ma symptomy 

problemów z podniebieniem nawet wtedy, kiedy nie mają jego rozszczepu. Ten przypadek 

nosi nazwę niewydolności podniebienno-gardłowej (VPI) i mówimy o nim wtedy, kiedy 

podniebienie miękkie u dziecka jest za krótkie lub zbyt słabe, aby w czasie mówienia 

oddzielić jamę nosową od ustnej. Objawami VPI mogą być: ucieczka przez nos powietrza, 

jedzenia i płynów, nosowanie otwarte oraz błędy w wymowie spowodowane próbami 

kompensowania niemożliwości odseparowania jamy nosowej w czasie mówienia. Po 

wykonaniu szczegółowych badań, wśród których może się znaleźć badanie rentgenowskie 

i/lub nasofiberoskopia, zespół specjalistów zajmujących się rozszczepem podniebienia 

decyduje o najwłaściwszej metodzie i momencie rozpoczęcia leczenia dziecka z mikrodelecją 

22q.11.2 i VPI. 

Zespół specjalistów do spraw rozszczepu wargi i podniebienia 

Dzieci z rozszczepem wargi i/lub podniebienia spowodowanym mikrodelecją 22q11.2 

potrzebują z reguły ekspertyzy kilku specjalistów, którzy mają doświadczenie ze 

specyficznymi problemami towarzyszącymi rozszczepom. Dlatego rodzice dzieci z 

rozszczepem wargi i/lub podniebienia powinni jak najszybciej znaleźć zespół specjalistów 

zajmujących się takimi przypadkami. Wielką zaletą podejścia zespołowego jest to, że 

specjaliści z takiego zespołu pozostają ze sobą w ciągłym i bezpośrednim kontakcie w 

sprawie opieki nad każdym pacjentem. Każdy członek zespołu ma pełną świadomość 

specyficznych potrzeb i postępów u każdego dziecka oraz może dawać rekomendacje 

leczenia, które są uzgodnione z resztą zespołu. 

Większość zespołów specjalistów zajmujących się rozszczepem wargi i podniebienia składa 

się z przedstawicieli kilku dyscyplin, między innymi: chirurgii plastycznej, otolaryngologii 

(ENT), pediatrii, karmienia piersią, genetyki, audiologii, dentystyki i ortodoncji, logopedii, 

antropologii, psychologii i opieki społecznej. Po zbadaniu dziecka, członkowie zespołu 

spotykają się, aby wspólnie przedyskutować wyniki i zarekomendować plan leczenia. 

Następnie koordynator zespołu przekazuje rodzicom i innym specjalistom opiekującym się 

dzieckiem raport z wynikami i rekomendacjami. Koordynator może też współpracować z 

rodziną dziecka w sprawie metod karmienia niemowląt z rozszczepem podniebienia, 

dostarczać przed- i pooperacyjne wskazówki dotyczące właściwego postępowania, dostarczać 

ważnych informacji na temat specyficznej diagnozy dziecka i skierować ich do rodzinnych 

grup wsparcia. Rodzice mogą poprosić lekarza rodzinnego o skierowanie do lokalnego 

zespołu specjalistów zajmujących się rozszczepem wargi i podniebienia lub skontaktować się 

z (przypis: dotyczy Stanów Zjednoczonych Ameryki) Fundacją Rozszczepu Podniebienia pod 

numerem 1-800-24-CLEFT. 

Leczenie chirurgiczne rozszczepu wargi i podniebienia  



Celem operacji rozszczepu wargi jest zespolenie rozszczepu, pozostawienie jak 

najmniejszych blizn i przywrócenie normalnego wyglądu i funkcjonowania wargi. Większość 

chirurgów zajmujących się rozszczepami wykonuje operacje wargi od około 3 miesiąca życia 

dziecka. Jeśli rozszczep jest bardzo szeroki, chirurg może najpierw dokonać częściowej 

naprawy, zwanej zeszyciem wargi, aby zwęzić rozszczep przed jego ostateczną naprawą. 

Operacja wargi z reguły wymaga pozostania w szpitalu na noc. Pacjentowi zwykle przepisuje 

się lekarstwa zmniejszające dolegliwości pooperacyjne a przez 2 do 3 tygodni może być 

konieczne unieruchomienie stawów łokciowych, aby zapobiec pocieraniu lub pociąganiu 

wargi przez dziecko. Dzieciom zwykle nie przeszkadza takie ograniczenie ruchu. Szwy użyte 

w czasie operacji albo rozpuszczają się same, albo zostają usunięte przez chirurga w ciągu 

pięciu dni. Widoczne po operacji pogrubienie i zaczerwienienie blizny jest normalnym 

etapem procesu gojenia się. W ciągu 12 miesięcy blizna z reguły blednie i staje się bardziej 

płaska, jednak nigdy nie znika całkowicie.  

Celem operacji rozszczepu podniebienia jest umożliwienie normalnego funkcjonowania 

podniebienia w czasie mówienia i przełykania. U osób bez rozszczepu mięśnie podniebienia 

miękkiego służą do unoszenia tylnej części podniebienia w czasie mówienia i przełykania, 

zamykając w ten sposób dostęp do jamy nosowej i zapobiegając nieprawidłowej ucieczce 

przez nos powietrza i płynów. U osób z rozszczepem podniebienia jamy nosowa i ustna nie są 

oddzielone, co powoduje ulewanie przez nos w czasie karmienia i ucieczkę powietrza przez 

nos w czasie mówienia. 

Operacje rozszczepu podniebienia wykonuje się z reguły pomiędzy 9 a 18 miesiącem życia 

dziecka, ale dokładny termin operacji u dzieci z mikrodelecją 22q11.2 zależy od szeregu 

czynników i może ulec opóźnieniu, gdyż w pierwszej kolejności lekarze zajmują się 

poważniejszymi problemami medycznymi (tj. problemami z sercem). Chociaż opisano wiele 

różnych technik operowania rozszczepu podniebienia, większość metod stosowanych obecnie 

przez chirurgów podniebienia wymaga wykonania nacięcia po obu stronach szczeliny i po 

obu stronach podniebienia za zębami (Ilustracja 5). Następnie zsuwa się błonę śluzową z obu 

stron szczeliny i zszywa się ją w linii pośrodkowej, łącząc w ten sposób podniebienie w jedną 

całość. Powstałe ewentualnie po bokach podniebienia rany szybko goją się same. Zwykle 

jednocześnie naprawia się też niezrośnięte mięśnie podniebienia miękkiego. Po operacji 

rozszczepu podniebienia, dzieci pozostają w szpitalu do czasu, aż będą w stanie samodzielnie 

pić na tyle dużo, aby można było przerwać dożylne podawanie płynów. Trwa to z reguły od 

jednego do dwóch dni. Lekarz często przepisuje lekarstwa, aby zmniejszyć dolegliwości 

pooperacyjne. Konieczne może być unieruchomienie stawów łokciowych, aby trzymać ręce 

dziecka z dala od zoperowanego miejsca. 

Podśluzówkowe rozszczepy (SMCP) operuje się tylko wtedy, jeśli powodują one 

występowanie problemów, tj. nie ma potrzeby operowania podśluzówkowego rozszczepu, 

jeśli nie powoduje on trudności w mówieniu. Tak więc SMCP operowane są z reguły później 

niż jawne rozszczepy podniebienia. Często trudno mieć pewność czy niewydolność 

podniebienno-gardłowa (VPI) u dzieci z mikrodelecją 22q11.2, które mają SMCP 

spowodowana jest wyłącznie podśluzówkowym rozszczepem, czy wynika ona z osłabienia 

napięcia mięśniowego w podniebieniu i gardle. Jak już wspomniano, mięśnie te są osłabione 

u dzieci z mikrodelecją 22q11.2 nawet jeśli nie mają one rozszczepu podniebienia czy SMCP. 

Dzieci, u których stwierdzono mikrodelecję i VPI towarzyszące podśluzówkowemu 

rozszczepowi, powinny zostać dokładnie zbadane, co może wymagać wykonania badania 

rentgenowskiego i/lub nasofiberoskopii. Chirurg i logopeda mogą następnie zarekomendować 

operowanie tylko podśluzówkowego rozszczepu, zespolenie rozszczepu i faryngoplastykę 

(zabieg operacyjny, taki jak plastyka płatem podniebienno-gardłowym, którego celem jest 



poprawa odseparowania jamy ustnej i jamy nosowej w czasie mówienia) lub tylko 

faryngoplastykę. 

Wielu pacjentów z rozszczepem wargi i/lub podniebienia wymaga dodatkowej operacji po 

zoperowaniu rozszczepu. Powtórna operacja wargi i nosa może być wskazana u dzieci z 

rozszczepem wargi. Termin operacji zależeć będzie od rodzaju proponowanego zabiegu, zajęć 

szkolnych i zakończenia rozwoju twarzy. U pacjentów z rozszczepem podniebienia, który 

obejmuje też dziąsła, między 7 a 10 rokiem życia planuje się zwykle przeszczep kości i często 

jest to skoordynowane z leczeniem dentystycznym i ortodontycznym. Wreszcie, niektóre 

dzieci, u których zoperowano rozszczep podniebienia, mogą wymagać późniejszego leczenia 

VPI. 

Uwagi końcowe 

W przypadku dziecka z mikrodelecją 22q11.2, które urodziło się z rozszczepem, niezbędne 

jest wczesne rozpoznanie i odpowiednie leczenie w celu stworzenia mu pełnej możliwości 

prawidłowego rozwoju. Najlepiej, aby opieka była prowadzona przez zespół specjalistów, 

którzy posiadają wiedzę na temat specjalnych potrzeb dzieci z rozszczepem i na temat 

specyficznych problemów towarzyszących mikrodelecji 22q11.2. Chociaż operacyjne 

leczenie rozszczepu jest często wykonywane we wczesnym dzieciństwie, wiele dzieci 

wymaga opieki i leczenia nawet po osiągnięciu dojrzałości. Dodatkowe problemy związane z 

rozszczepem mogą początkowo przytłoczyć rodziców dziecka z mikrodelecją 22q11.2. Na 

szczęście nie musicie być zdani tylko na samych siebie. Dostępny jest ogrom informacji i 

istnieje mnóstwo możliwości otrzymania wsparcia. Powinniście swobodnie i bez wahania 

rozmawiać ze specjalistami zaangażowanymi w opiekę nad waszym dzieckiem. Członkowie 

Zespołu Specjalistów d/s Rozszczepu Podniebienia stanowią najlepsze źródło informacji dla 

rodziców. Specjaliści ci współpracują między sobą, aby zapewnić najlepszą opiekę waszemu 

dziecku i rodzinie. Ponadto cennej pomocy dostarczyć mogą rodzicielskie grupy wsparcia w 

waszej okolicy, ponieważ stwarzają one możliwość kontaktu z rodzicami, którzy przeszli już 

przez to co wy. Fundacja Rozszczepu Podniebienia i wasz koordynator z Zespołu 

Specjalistów d/s Rozszczepu Podniebienia mogą pomóc wam w odnalezieniu rodzicielskiej 

grupy wsparcia w waszej okolicy. 

STRONA 30 / Ilustracja 1. Jednostronny rozszczep wargi  

STRONA 30 / Ilustracja 2. Obustronny rozszczep wargi 

STRONA 31 / Ilustracja 3. Prawidłowa anatomia podniebienia (1. zębodół 2. podniebienie 

twarde 3. kolec nosowy tylny 4. podniebienie miękkie 5. języczek podniebienny) 

STRONA 32 / Ilustracja 4. Anatomia podniebienia z rozszczepem (1. zębodół 2. podniebienie 

twarde 3. kolec nosowy tylny 4. podniebienie miękkie 5. języczek podniebienny) 

STRONA 33 / Ilustracja 5. Operacja rozszczepu podniebienia. Brzegi szczeliny nacina się w 

pokazanych miejscach i wykonuje się cięcia boczne w celu zmniejszenia napięcia tkanek. 

Następnie zszywa się tkankę w linii pośrodkowej, zamykając szczelinę. Do zespolenia 

szczeliny w podniebieniu miękkim użyto Operacji Furlowa. 

GŁOSY RODZICÓW 

To jest kartka walentynkowa, którą przygotowała dla nas w tym roku Sara. Napisana jest po 

francusku, w trzecim języku Sary. To znaczące osiągnięcie dla kogoś, kto w wieku 4 lat 

potrafił powiedzieć tylko kilka słów. Chociaż nauka mówienia była jedną z największych 

przeszkód do pokonania, nie przeszkodziło to Sarze w nauczeniu się języka, najpierw 

włoskiego, potem angielskiego a teraz francuskiego. 



Diagnoza i leczenie niewydolności podniebienno-gardłowej u dzieci z mikrodelecją 22q11.2 

Lekarz medycyny Richard Kirschner & Mgr Cynthia Solot (C.C.C.) 

Wstęp 

Nosowanie otwarte i niewydolność podniebienno-gardłowa (VPI) to dwie z najczęściej 

występujących cech charakterystycznych mikrodelecji 22q11.2. Może, ale nie musi im 

towarzyszyć widoczny/jawny lub podśluzówkowy rozszczep podniebienia (co opisano w 

poprzednim numerze 22q i Ty). Badania w naszym i innych ośrodkach wykazały, że u 

większości dzieci z mikrodelecją 22q11.2 występuje pewien stopień niewydolności 

podniebienno-gardłowej. 

Podniebienie odgrywa ważną rolę w rozwoju mowy. Co więcej, problemy z podniebieniem 

mogą wpływać na komunikację dziecka i jego zrozumienie przez otoczenie. Dlatego staranna 

multidyscyplinarna ocena i leczenie podniebienia odgrywają bardzo ważną rolę w opiece nad 

dzieckiem z mikrodelecją 22q11.2. 

Mechanizm podniebienno-gardłowy 

Podstawowym problemem u dzieci z VPI jest niewydolność zwieracza podniebienno-

gardłowego. Zwieracz podniebienno-gardłowy to ten rejon gardła, który zamyka się i otwiera 

w czasie prawidłowego mówienia i przełykania. Jest on otwarty w stanie spoczynku, ale 

powinien być zamknięty w czasie artykulacji większości głosek. U dzieci z VPI nie dochodzi 

do jego zamknięcia. Aby zrozumieć dlaczego tak się dzieje, przydatne będzie zrozumienie 

sposobu w jaki ten mechanizm normalnie funkcjonuje. 

Człowiek posiada podniebienie twarde i miękkie. Podniebienie twarde znajduje się bliżej ust i 

zbudowane jest z kości pokrytej błoną śluzową, a jego funkcją jest oddzielenie przedniej 

części jamy ustnej (ust) od jamy nosowej (nosa). Podniebienie twarde jest nieruchome i 

dlatego nie odgrywa ważnej roli w funkcjonowaniu zwieracza podniebienno-gardłowego. 

Położone z tyłu podniebienie miękkie to mięsista część podniebienia, którą tworzy mięsień 

pokryty błoną śluzową. Jest to dynamiczna (ruchoma) struktura. Skurcz mięśni podniebienia 

miękkiego unosi je oraz napina i dlatego jest ono istotną częścią zwieracza podniebienno-

gardłowego.  

Ważną rolę w funkcjonowaniu zwieracza odgrywa też zwężenie ścian gardła. Dokonuje się 

ono dzięki skoordynowanym ruchom mięśni gardła. W czasie wymawiania większości głosek 

następuje zwężenie ścian gardła i uniesienie podniebienia miękkiego, co oddziela jamę ustną 

od nosowej (Il.1) 

Działanie zwieracza podniebienno-gardłowego jest skomplikowanym procesem, który 

zależny jest od skoordynowanej interakcji wielu czynników. Zamknięcie zwieracza w czasie 

mówienia wymaga nie tylko prawidłowej anatomii podniebienia i gardła, ale też precyzyjnego 

działania ośrodkowego układu nerwowego (mózgu i rdzenia kręgowego). U większości 

pacjentów z mikrodelecją chromosomu 22q11.2 i VPI często podstawowym problemem jest 

ograniczona zdolność poruszania się podniebienia i ścian gardła, chociaż istotne mogą być 

także inne czynniki. Cechy charakterystyczne, które mogą przyczyniać się do wystąpienia 

VPI u dzieci z mikrodelecją 22q11.2 są wymienione w Tabeli 1.  

Ocena stanu podniebienia i gardła 



Najlepiej gdy oceny funkcjonowania podniebienia i gardła dokona zespół specjalistów. Celem 

multidyscyplinarnej oceny jest zebranie informacji na temat anatomii i działania zwieracza 

podniebienno-gardłowego. Badanie jego działania wykonuje się stosując różnorodne testy. 

Percepcyjnej oceny mowy dokonuje się poprzez przysłuchiwanie się mowie pacjenta. Można 

również zrobić badanie, które wykryje nieprawidłowy przepływ powietrza przez nos. Da się 

je wykonać w prosty sposób za pomocą testu lusterkowego (podstawienia lusterka pod nos w 

czasie mówienia) lub przy użyciu bardziej wyrafinowanych narzędzi, takich jak nasometria i 

rynometria akustyczna. VPI charakteryzuje się nieprawidłową ucieczką powietrza przez nos 

w trakcie mówienia. W większości przypadków nienormalna ucieczka powietrza do nosa 

powoduje nadmierny rezonans nosowy w czasie mówienia. O nosowaniu otwartym mówimy, 

kiedy słyszymy nosowość w czasie artykulacji głosek, przy których nie powinna ona 

występować. Nie u wszystkich pacjentów z VPI występuje nosowanie otwarte. Jednak jego 

obecność jest zawsze powodem, aby podejrzewać, że pacjent ma VPI. 

Istnieją dowody na to, że niektóre dzieci z VPI mogą próbować kompensować dysfunkcję 

zwieracza podniebienno-gardłowego przez zwiększony wysiłek głosowy, który prowadzi do 

chrypki. Ponadto, z powodu utraty powietrza niektórzy pacjenci z VPI mają problemy z 

wydobyciem wystarczająco donośnego głosu, podczas gdy inni rozmyślnie mówią cicho, 

próbując ograniczyć nieprawidłową ucieczkę powietrza przez nos. U dzieci z VPI można też 

zaobserwować współruchy mimiczne podczas mówienia i niską barwę głosu. 

Artykulacja to proces w którym usta, język, zęby itp. zmieniają położenie względem siebie, 

aby zmodyfikować strumień powietrza podczas oddechu i dźwięki wytwarzane przez struny 

głosowe. Wiele dzieci uczy się zmieniać prawidłowe wzorce położenia tych narządów lub 

wyeliminować je całkowicie, podejmując próby kompensowania niemożności wymówienia 

spółgłosek ciśnieniowych. Takie błędy kompensacyjne w wymowie mogą się objawiać jako 

zniekształcenia, substytucje, pomijanie lub dodawanie dźwięków w czasie mówienia. Tak 

więc, chrypka, mniejsza donośność głosu, współruchy mimiczne, niska barwa głosu i 

kompensacyjne błędy w artykulacji są dodatkowymi markerami VPI, które mogą być 

zauważone przez logopedę w czasie oceny mowy. 

Chociaż percepcyjna ocena mowy może dostarczyć ważnych informacji dotyczących 

prawidłowości funkcjonowania zwieracza podniebienno-gardłowego, ostateczna ocena jego 

funkcjonowania wymaga zobrazowania jego działania w czasie produkcji mowy. Najczęściej 

robi się to przy pomocy endoskopii w połączeniu z rentgenowskim badaniem wideo. 

Endoskopia, zwłaszcza nasofiberoskopia z użyciem giętkiego światłowodu, jest najprostszym 

sposobem wizualizacji działania zwieracza podniebienno-gardłowego. Nasofiberoskopia 

wymaga wprowadzenia do przewodu nosowego wąskiego (2-3 mm), giętkiego endkoskopu 

wyposażonego w źródło światła i kamerę (wideofiberoskopu). Z reguły wymaga to użycia 

kropli udrażniających górne drogi oddechowe i środka do znieczulenia miejscowego. 

Obserwując zwieracz podniebienno-gardłowy od strony nosa w czasie produkcji mowy, 

osoba przeprowadzająca badanie może otrzymać cenne informacje na temat strukturalnej 

budowy podniebienia i działania zwieracza. Stała przerwa widoczna w czasie mówienia 

pomiędzy gardłem a podniebieniem miękkim jest rozstrzygającym dowodem na 

występowanie niewydolności podniebienno-gardłowej (Il. 2). 

Nasofiberoskopia nie może być przeprowadzona u dzieci, które są zbyt małe, aby 

współpracować z osobą wykonującą badanie. U tych pacjentów cennych informacji na temat 

funkcjonowania gardła i podniebienia dostarczyć może wykonanie podczas mówienia badania 

rentgenowskiego, zwanego wieloobrazową wideoflouroskopią (w czasie którego seria 



dwuwymiarowych zdjęć używana jest do przedstawienia struktury trójwymiarowego 

obiektu). Badanie wymaga specjalistycznej wiedzy zarówno u radiologa, jak i u logopedy, a 

polega na rentgenowskim badaniu podniebienia miękkiego i gardła w czasie produkcji mowy. 

W celu lepszego zobrazowania struktur gardła i podniebienia może zostać podana przez nos 

niewielka ilość płynnego środka kontrastowego (baru). Tak jak w przypadku 

nasofiberoskopii, obecność w czasie mówienia stałej przerwy pomiędzy podniebieniem 

miękkim a gardłem jest ostatecznym dowodem na występowanie niewydolności 

podniebienno-gardłowej (Il.3). 

Nieoperacyjne leczenie VPI 

Informacje zebrane w czasie badań percepcyjnych, rentgenowskich (wideofluoroskopii) i przy 

użyciu narzędzi (nasometrii, rynometrii akustycznej i różnych narzędzi obrazujących) 

stanowią podstawę do podjęcia decyzji na temat sposobu leczenia VPI. Łagodna odmiana VPI 

może zareagować na leczenie, które poprawia artykulację i wzmacnia mechanizm zamykania 

zwieracza. Jednakże zastosowanie wyłącznie leczenia logopedycznego przynosi efekty tylko 

wtedy, jeśli zwieracz podniebienno-gardłowy funkcjonuje choćby w niewielkim stopniu. Do 

leczenia tych pacjentów z VPI, którzy nie mogą być operowani lub u których mimo 

chirurgicznej korekty nadal utrzymuje się VPI, lekarz może przepisać urządzenia protetyczne. 

Obturator to specjalny rodzaj protezy dentystycznej wykonany przez protetyka 

dentystycznego. Urządzenie to składa się zazwyczaj z przedniej części z klamrami, które 

przymocowują obturator do zębów, oraz z tylnej części, tzw. speech bulb, która umieszczona 

jest w części podniebienno-gardłowej. Zamknięcie zwieracza podniebienno-gardłowego 

wymaga skurczu ścian gardła, w czasie którego stykają się one z obturatorem.  

 

Innym rodzajem protezy jest podnośnik podniebienia, zaprojektowany w celu podnoszenia 

podniebienia miękkiego do pozycji, w której znajduje się ono w niewielkiej odległości od 

ścian gardła. Urządzenie to przydatne jest u tych pacjentów, u których podniebienie ma 

odpowiednią długość, ale nie porusza się we właściwy sposób. Zaletą protez jest to, że nie 

wymagają znieczulenia ani operacji. Jednakże protezy te wymagają obecności stałych zębów 

trzonowych, dobrej higieny jamy ustnej, pielęgnacji i wymiany. Aby odpowiednio dopasować 

protezę, konieczne mogą okazać się wielokrotne wizyty u protetyka dentystycznego. Ponadto, 

protezy mogą być niewygodne w użyciu oraz łatwo ulec zniszczeniu lub zgubieniu. Z tych 

powodów ani razu nie użyliśmy ich jeszcze do leczenia VPI u naszych pacjentów z 

mikrodelecją 22q11.2. 

Leczenie operacyjne VPI 

U większości pacjentów ze znaczną niewydolnością podniebienno-gardłową (VPI) 

towarzyszącą mikrodelecji 22q11.2 rekomendowana jest interwencja chirurgiczna. Większość 



ośrodków wykonuje takie operacje u pacjentów w wieku od 4 do 5 lat. Celem leczenia 

chirurgicznego jest zapobieżenie nieprawidłowemu przedostawaniu się powietrza w czasie 

mówienia, spowodowanemu dysfunkcją zwieracza podniebienno-gardłowego, a tym samym 

zmniejszenie ucieczki powietrza przez nos i nosowania otwartego. Trzeba pamiętać, że 

operacja nie poprawia rozwoju języka. 

Plastyka płatem podniebienno-gardłowym jest najczęściej wykonywaną operacją mającą na 

celu leczenie VPI u pacjentów z mikrodelecją 22q11.2. Mimo że istnieje kilka różnych 

technik jej wykonania, każda polega na wytworzeniu sztucznego połączenia (płata) 

uformowanego z błony śluzowej i mięśnia pomiędzy tylną ścianą gardła a tylną częścią 

podniebienia miękkiego (Ilustracja 4). Płat ten staje się trwałym obturatorem w części 

podniebienno-gardłowej. Małe otwory po obu stronach płata pozwalają powietrzu 

przedostawać się do nosa podczas spokojnego oddychania i podczas artykulacji głosek 

nosowych. Zamknięcie zwieracza podniebienno-gardłowego w czasie mówienia wymaga 

skurczu bocznych ścian gardła, które pozwala im się zetknąć z uformowanym w czasie 

operacji płatem. Rozmiar otworów po obu stronach płata zależy od sposobu, w jaki go 

zaprojektowano i połączono z podniebieniem miękkim. Decyzja co do szerokości płata musi 

zostać podjęta w oparciu o informacje uzyskane w czasie badań przedoperacyjnych. Ponieważ 

większość pacjentów z VPI towarzyszącym mikrodelecji 22q11.2 ma ograniczoną mobilność 

podniebienia miękkiego i ścian gardła w czasie mówienia, bardziej prawdopodobne jest 

osiągnięcie lepszego efektu u tych pacjentów, u których zastosowano stosunkowo szeroki płat 

i małe boczne otwory. Po operacji często występuje chrapanie w czasie snu, a dzieci, u 

których utworzono szeroki płat mogą zacząć oddychać przez usta. U części z tych dzieci po 

operacji może wystąpić w mowie nosowanie zamknięte. 

Aż do 20% pacjentów z mikrodelecją 22q11.2 może mieć nieprawidłowo umiejscowione 

tętnice szyjne wewnętrzne. Jedno lub oba z tych naczyń krwionośnych mogą być przesunięte 

w stronę tylnej części gardła. Przesunięcie to sprawia, że są one narażone na uszkodzenie w 

czasie operacji gardła. Aby zminimalizować ryzyko uszkodzenia anormalnej tętnicy szyjnej w 

czasie plastyki płatem podniebienno-gardłowym, zalecamy przedoperacyjną zaawansowaną 

diagnostykę obrazującą naczyń krwionośnych, tj. angiografię rezonansu magnetycznego 

(magnetic resonance angiogram) czyli MRA. Precyzyjne zlokalizowanie tętnic szyjnych 

przed operacją, pozwala przeprowadzić ją w bezpieczniejszy sposób. 

Faryngoplastyka zwieraczowa jest kolejną procedurą, której używa się do leczenia VPI, 

chociaż przeprowadza się ją rzadziej niż plastykę płatem podniebienno-gardłowym. Operacja 

ta prowadzi do zmiany położenia mięśni, z normalnego, w którym biegną one pionowo (z 

góry na dół) od podniebienia miękkiego do boków gardła, na poziome (z jednej strony na 

drugą). Na skutek operacji, skurcz tych mięśni w czasie mówienia pomaga w zamknięciu 

zwieracza.  

W celu przeprowadzenia zabiegów operacyjnych stosowanych w leczeniu VPI, dzieci są 

zazwyczaj przyjmowane do szpitala w dniu operacji. Po operacji uważnie obserwuje się u 

nich oddychanie i picie. Zazwyczaj wypisuje się je ze szpitala w ciągu 2 do 4 dni. U wielu 

pacjentów z mikrodelecją 22q11.2 występuje kilka innych problemów medycznych, które 

mogą wpływać na szybkość ich powrotu do zdrowia po operacji. Dlatego, aby zapewnić 

bezpieczny przebieg leczenia pooperacyjnego, potrzebna może być opinia specjalistów z 

kilku dyscyplin, w tym anestezjologa, specjalisty intensywnej opieki medycznej i kardiologa.  

Ocena wyniku operacji 



Po operacji, dziecko z VPI wymagać będzie stałej uważnej obserwacji przez logopedę i 

chirurga. Ostateczny wynik operacji VPI można ocenić dopiero po upływie około roku, gdyż 

każda operacja nieuchronnie powoduje obrzęk w okresie bezpośrednio po niej, a proces 

gojenia się ran i tworzenia blizn może trwać miesiącami. Po tym czasie, wystarczająco dobrej 

oceny wyniku operacji można dokonać na podstawie percepcyjnej oceny mowy dziecka. 

Pomiary za pomocą przyrządów mogą dostarczyć obiektywnej oceny jej wyniku. Wszystkie 

operacje korygujące VPI wymagają pewnej mobilności podniebienia i/lub ścian gardła dla 

wsparcia pracy zwieracza podniebienno-gardłowego. Ponieważ mobilność ta jest często 

ograniczona u dzieci z mikrodelecją 22q11.2, często trudniej jest osiągnąć udany wynik 

operacji u nich niż u pacjentów, u których VPI nie jest związany z mikrodelecją. Niemniej 

jednak poświęcenie należytej uwagi informacji diagnostycznej zebranej w czasie badań 

przedoperacyjnych i dopasowanie operacji do specyficznych potrzeb każdego pacjenta mogą 

wyraźnie zwiększyć szanse na jej powodzenie. 

Gdzie można uzyskać pomoc 

Logopedzi przyjmują w większości szpitali, szkół i w wielu specjalistycznych poradniach 

lekarskich. Przed skorzystaniem z ich usług upewnij się, że posiadają wymagane certyfikaty i 

zezwolenia (W USA: certyfikat Amerykańskiego Towarzystwa d/s Mowy, Języka i Słuchu 

oraz licencję do prowadzenia praktyki w danym stanie). Podejrzenie występowania VPI 

powinno spowodować skierowania pacjenta do regionalnego programu rozszczepu 

podniebienia, gdyż multidyscyplinarna wiedza zgromadzona w takich ośrodkach jest 

niezbędna do postawienia skutecznej diagnozy i leczenia tego schorzenia. 

STRONA 40/Ilustracja 1. Wzajemne położenie podniebienia twardego (HP), podniebienia 

miękkiego (SP) i tylnej ściany gardła (PP)  (A) w czasie spoczynku i (B) w czasie 

prawidłowego mówienia. Charakterystyczna dla VPI jest obecność w czasie mówienia stałej 

przerwy pomiędzy podniebieniem miękkim a ścianą gardła, jak zostało to pokazane na (C).  

STRONA 41/Tabela I.  

Czynniki, które mogą przyczyniać się do wystąpienia VPI u pacjentów z mikrodelecją 22q11.2  

Widoczny/Jawny lub podśluzówkowy rozszczep podniebienia 

Nienormalnie szerokie lub głębokie gardło 

Mały trzeci migdał 

Osłabienie mięśni podniebienia i/lub gardła 

Nieprawidłowe działanie układu nerwowego 

STRONA 43/Ilustracja 2. Nasofiberoskopia mająca na celu zdiagnozowanie VPI. Prawidłowy mechanizm 

działania zwieracza podniebienno-gardłowego pokazany w czasie spoczynku na ilustracji (A) i w czasie 

mówienia na ilustracji (B). Nieprawidłowy mechanizm działania zwieracza podniebienno-gardłowego jest 

pokazany w dolnej części ilustracji. Przerwa widoczna w stanie spoczynku na ilustracji (C) nie ulega zamknięciu 

w czasie mówienia, co widać na ilustracji (D). 

STRONA 44/Ilustracja 3. Wideofluoroskopia mająca na celu zdiagnozowanie VPI. Zdjęcie 

rentgenowskie w ujęciu bocznym zrobione w stanie spoczynku (A) i w czasie mówienia (B). 

Widoczna jest nieprawidłowa stała przerwa (pokazana strzałką) pomiędzy podniebieniem 

miękkim a tylną częścią gardła, obecna w czasie mówienia, wskazująca na występowanie 

niewydolności podniebienno-gardłowej. 

 

GŁOSY RODZICÓW 



Największym osiągnięciem mojego dziecka jest to, że wyrosło ono na zupełnie wyjątkową, 

pełną determinacji osobę o dużej indywidualności. Jego osobowość widoczna jest w jego 

ciepłym uśmiechu i beztroskim nastawieniu. Osiągnęło ono wiele ważnych etapów rozwoju i 

na niektóre z nich musiało bardzo ciężko zapracować. Każdego dnia nadal robi postępy. 

Dzięki swojej silnej woli i kreatywności sięgnie gwiazd. 

 



Problemy z karmieniem dzieci z mikrodelecją 22q11.2  

Lekarz medycyny Peggy S. Eicher & Mgr Donna M. McDonald-McGinn (C.G.C.) 

Wstęp 

Problemy z karmieniem dzieci z mikrodelecją 22q11.2 są zjawiskiem powszechnym. We 
wczesnym dzieciństwie do problemów tych mogą należeć: kaszel, krztuszenie się, wymioty 
lub powolny wzrost. Natomiast u starszych dzieci mogą pojawić się trudności z jedzeniem 
pokarmów stałych lub piciem z kubeczka. Wymienione problemy z karmieniem nazywane są 
dysfagią lub utrudnionym połykaniem, a ich źródłem mogą być: problemy z transportem 
pokarmu w ustach i z ust, problemy z omijaniem dróg oddechowych (tchawicy), problemy z 
przesuwaniem pokarmu do przełyku (przewodu prowadzącego do żołądka) oraz problemy z 
wędrówką pokarmu przez przełyk i do żołądka oraz jelit. Problemy z karmieniem w okresie 
niemowlęcym mogą również wynikać z przerw i zaburzeń w normalnym procesie karmienia 
w okresach, kiedy dziecko ma problemy zdrowotne z oddychaniem, sercem, żołądkiem lub 
jelitami. 

Ponieważ dzieci z mikrodelecją 22q11.2 mają często wady podniebienia lub serca, trudności z 
karmieniem uważano uprzednio za skutki tych zaburzeń. Jednakże, dotkliwość i uporczywość 
problemów z karmieniem wielu dzieci z mikrodelecją 22q11.2 jest dużo większa niż u dzieci 
bez mikrodelecji, które mają wady serca lub podniebienia. Sugeruje to istnienie dodatkowej 
przyczyny ich występowania. W niniejszym artykule opiszemy kilka najnowszych odkryć, 
które w klarowniejszy sposób definiują różne często występujące problemy z karmieniem u 
dzieci z mikrodelecją 22q11.2, wyjaśnimy co jest ich przyczyną i jak się je leczy. 

Około 30% dzieci z mikrodelecją 22q11.2 będących obecnie pod opieką Centrum Genetyki 
Klinicznej w Szpitalu Dziecięcym w Filadelfii i centrum rehabilitacji tego szpitala o nazwie 
The Children’s Seashore House ma lub miało zaburzenia karmienia. Pacjenci, u których 
występują problemy z karmieniem nie różnią się zasadniczo od tych pacjentów, u których się 
one nie pojawiają. Innymi słowy, u pacjentów, u których występują problemy z karmieniem, 
niekoniecznie muszą częściej występować inne problemy medyczne. Na przykład 
częstotliwość występowania wrodzonych chorób serca, problemów z podniebieniem i 
poziomem wapnia nie różni się pomiędzy dziećmi z problemami z karmieniem i tymi, które 
ich nie mają. Według rodziców, u większości dzieci z mikrodelecją 22q11.2 i problemami z 
karmieniem, problemy te zaczęły się już w okresie noworodkowym. Prawie połowa rodziców 
opisuje swoje dzieci jako niejadki, a 30% mówi o słabym ssaniu. Również połowa dzieci 
często wymiotuje podczas karmienia. U jednej trzeciej występuje przedostawanie się 
płynnego jedzenia do nosa. Prawie jedna piąta ma nos chronicznie zapchany płynami. Połowa 
dzieci, które przeszły już na pokarm stały, ma poważne problemy z przeżuwaniem, odmawia 
jedzenia pokarmów twardszych lub je tylko małe posiłki. Rodzaj występujących problemów 
zależy od wieku dziecka. 

Okres niemowlęcy 

Wśród niemowląt z mikrodelecją 22q11.2, u których występują problemy z karmieniem, 
pojawiają się z reguły takie symptomy jak: zachłystywanie się, wymioty lub niepokój podczas 
karmienia oraz trudności lub powolne postępy w zwiększaniu ilości spożywanego pokarmu. 
Chociaż większość niemowląt dobrze ssie smoczek i początkowo wykazuje zainteresowanie 
sutkiem, wiele z nich przestaje ssać po kilku próbach lub zakrztusza się i zwraca pokarm. Po 



wypiciu kilku uncji ustami lub przez rurkę, wiele niemowląt zaczyna marudzić lub ma 
zapchany nos.  

Badania rentgenowskie (połykanie pokarmu znakowanego barytem) wykonane u niemowląt z 
mikrodelecją 22q11.2 i z zaburzeniamia karmienia sugerują występowanie nieprawidłowej 
motoryki tylnej ściany gardła, która zwiększa tendencję do przedostawania się mleka/ 
mieszanki mlecznej do nosa. Ponadto, brakuje koordynacji w otwieraniu i zamykaniu wejścia 
do przełyku, co może sprawić, że niemowlęciu trudniej jest pozbyć się pokarmu z gardła. U 
niektórych dzieci występują nieprawidłowe ruchy w przełyku, powodujące przesuwanie się 
pokarmu w kierunku ust zamiast żołądka. Dodatkowe badania (badanie górnej części układu 
pokarmowego – przełyku, żołądka i dwunastnicy, pH-metria, skan mleka) u niemowląt z 
nawrotami wymiotów wykazują często obecność refluksu żołądkowo-przełykowego (tj. 
cofanie się treści żołądkowej do przełyku) i/lub zbyt długie zaleganie pokarmu w żołądku. 
Sugeruje to, że zaburzenia perystaltyki mogą dotyczyć całego układu pokarmowego. 

Wczesne dzieciństwo 

Wiele dzieci w mikrodelecją 22q11.2 wolało karmienie łyżeczką niż z butelki. Ma to sens w 
świetle wyników badań rentgenowskich (połykania pokarmu znakowanego barytem), gdyż 
dzieci z mikrodelecją mogły skoncentrować się na przełknięciu jednej porcji (pełnej łyżki) 
jedzenia, zanim wzięły do ust kolejny kęs. Czasami problem z zapchaniem nosa utrzymywał 
się w czasie karmienia łyżeczką, chociaż z reguły w mniejszym nasileniu niż podczas 
karmienia butelką. Większość dzieci z mikrodelecją 22q11.2 nie miała żadnego problemu lub 
miała tylko niewielki problem z przejściem na karmienie łyżeczką i rozszerzeniem diety o 
pokarmy papkowate lub stałe. Picie z kubeczka często sprawiało dziecku większą trudność z 
powodu nierównych porcji dostarczanego płynu i szybkości z jaką napływał. Dlatego wiele 
dzieci wolało swoje napoje albo sączyć, albo pić haustami (następującymi po sobie łykami 
bez przerwy na oddech/zaczerpnięcie powietrza). 

Starsze dzieci 

Z jednym wyjątkiem, wszystkie starsze dzieci z mikrodelecją 22q11.2 miały problem z 
przechodzeniem na inną konsystencję pokarmów albo unikały grudek i twardszego jedzenia 
lub akceptowały tylko kilka wybranych pokarmów. Niektóre uciekały się do spożywania 
tylko jedzenia z sosami lub przyprawami, innym pokarm stały wypadał z ust w trakcie 
jedzenia. Wiele dzieci miało tendencję do niedojrzałego sposobu przeżuwania i połykania 
stałego pokarmu, w wyniku czego miały większe problemy z przeżuwaniem i 
transportowaniem gęstszego jedzenia. W efekcie tego, niektóre dzieci popijały gęstsze 
jedzenie, po czym płyn ten wyciekał im w czasie przeżuwania pokarmu stałego w ustach. 
Inne dzieci po prostu odmawiały jedzenia takich pokarmów. Co ciekawe, był to wynik nie 
tyle nieprawidłowej motoryki jamy ustnej, co braku wystarczającej wprawy w jedzeniu, 
spowodowanej problemami z postawą, takimi jak na przykład garbienie się. 

Stwierdziliśmy, że wspomniane problemy związane z postawą ciała nie dotyczą tylko dzieci z 
mikrodelecją 22q11.2, ale raczej dzieci z zaburzoną perystaltyką układu pokarmowego i/lub z 
problemami kardiologicznymi, wymagającymi operacji na otwartym sercu. 

Strategie leczenia 



Na podstawie naszej interpretacji opisanych wcześniej wyników, stosowany przez nas 
obecnie plan leczenia pacjentów z mikrodelecją 22q11.2 i z problemami z karmieniem 
zawiera: 

1. Badanie i leczenie refluksu żołądkowo-przełykowego, zbyt długiego zalegania 
pokarmu w żołądku oraz  zaparć. 

2. Minimalizowanie problemów z postawą ciała. 

3. Minimalizowanie refluksu nosowo-gardłowego. 

4. Usprawnienie motoryki jamy ustnej za pomocą prostych metod terapeutycznych. 

Dzięki zastosowaniu powyższych metod, u wszystkich leczonych przez nas dzieci nastąpiła 
poprawa procesu karmieniu. Niektóre odzyskały zdolność bezpiecznego przełykania. U 
innych nastapiło zwiększenie ilości spożywanego przez usta pokarmu, tak że można było 
zaprzestać dokarmiania ich przez sondę i nastąpiło zwiększenie ich wagi i wzrostu. Wreszcie, 
u niektórych poprawiła się umiejętność przeżuwania. 

Dalsze cele 

Oczywiście, naszym ostatecznym celem jest zapobieżenie problemom z karmieniem jeszcze 
zanim się one pojawią. Jednak najpierw musimy lepiej zrozumieć co wywołuje zaburzenia 
perystaltyki. Mikrodelecji 22q11.2 towarzyszy nieprawidłowa migracja komórek 
zarodka, z których powstają mięśnie lub komórki nerwowe. Tak więc etiologia zaburzeń 
karmienia nie jest jasna, może wynikać z zaburzeń neurologicznych, nieprawidłowego 
napięcia mięśniowego lub być związana z zaburzeniami gospodarki wapniowej u tych 
dzieci. Pocieszające jest to, że po zastosowaniu właściwych ćwiczeń następuje poprawa 
funkcjonowania, tak więc prawie wszystkie dzieci z mikrodelecją 22q11.2 mają prawo 
oczekiwać, że będą normalnie jadły i prawidłowo rosły. 

 

STRONA 53/Cztery fazy połykania  

(A) FAZA USTNA PRZYGOTOWAWCZA (rozdrobnienie pokarmu i uformowanie kęsa 
pokarmowego) - jama nosowa, podniebienie miękkie, nagłośnia, gardło, przełyk, tchawica 
krtań, język, pokarm  

(B) FAZA USTNA TRANSPORTOWA (przesunięcie do ustnej części gardła) - kęs  

(C) FAZA GARDŁOWA – kęs  

(D) FAZA PRZEŁYKOWA– kęs  

Cztery fazy połykania.(A) Faza ustna przygotowawcza,w czasie której pokarm (kęs) jest 
rozdrabniany w jamie ustnej (tzn. kęs zostaje uformowany i ułożony w środkowej części 
języka). (B) Faza ustna transportowa, podczas której jedzenie jest przesuwane za pomocą 
języka w kierunku gardła. (C) Faza gardłowa, w trakcie której jedzenie przechodzi nad  
drogami oddechowymi do przełyku. Kiedy rozpoczyna się przełykanie, nagłośnia zasłania 
wejście do tchawicy, co powoduje, że pokarm przedostaje się do przełyku, a nie do płuc. (D) 
Faza przełykowa, podczas której pokarm przechodzi przez przełyk w kierunku żołądka. 



 

STRONA 55/ILUSTRACJA. ZACHŁYŚNIĘCIE SIĘ POKARMEM 
PRZED POŁKNIĘCIEM 
W CZASIE POŁYKANIA 
PO POŁKNIĘCIU 
Zachłyśnięcie się  przed połknięciem może nastąpić, jeśli kęs pokarmu przedostanie się poza 
podniebienie miękkie i wpadnie do otwartych dróg oddechowych, zanim rozpocznie się 
odruch przełykania. Zachłyśnięcie się w czasie przełykania może nastąpić, jeśli krtań nie jest 
całkowicie zamknięta w czasie przesuwania się kęsa pokarmowego. Zachłyśnięcie się po 
połknięciu może nastąpić, jeśli resztki jedzenia w gardle dostaną się do dróg oddechowych w 
czasie następnego oddechu. 

 

GŁOSY RODZICÓW 

Jesteśmy ogromnie wdzięczni za pojawienie się w naszym życiu Ryana. Jest na wskroś 
wyjątkowy i uroczy. Wszyscy członkowie naszej rodziny zgadzają się, że to przywilej mieć 
go takim jakim jest. Dzięki pojawianiu się Ryana, mamy nie tylko wspaniałe dziecko, ale 
również kontakt z niesamowitymi ludźmi, których nigdy nie spotkalibyśmy, gdyby Ryan 
urodził się w pełni zdrowy. 

 

 

 



Niedobór odporności związany z mikrodelecją 22q11.2  
czyli Dlaczego przeziębienia waszego dziecka trwają tak długo. 

Doktor nauk medycznych Kathleen E. Sullivan, Mgr Donna M. McDonald-McGinn (C.G.C.) 

Nasz układ odpornościowy chroni nas przed zachorowaniem, pomaga nam wyzdrowieć, 
kiedy złapiemy infekcję i zapobiega wielokrotnemu zapadaniu przez nas na tę samą chorobę. 
W skład naszego układu odpornościowego wchodzą komórki i białka, które współpracują ze 
sobą, aby opanować infekcję. Istnieją dwa rodzaje komórek biorących udział w walce z 
infekcjami: limfocyty B i limfocyty T. Limfocyty B powstają w szpiku kostnym i 
odpowiadają za tworzenie przeciwciał, zwanych również immunoglobulinami. Przeciwciała 
zapewniają długotrwałą ochronę przed ponownym złapaniem tej samej infekcji. Kiedy 
dostajemy szczepionkę przeciw tężcowi lub błonicy (dyfterytowi), nasz organizm wytwarza 
przeciwciała przeciwko powodującym je bakteriom. Te nowo powstałe przeciwciała chronią 
nas przed infekcją. Kiedy dopadnie nas adenowirus (wirus powodujący ostre zapalenie 
spojówek), wytwarzamy przeciwciała, które przez całe życie chronią nas przed jego 
ponownym złapaniem. Trzy najważniejsze klasy przeciwciał to IgM, IgG i IgA. Każda z nich 
spełnia inne ważne funkcje. Immunoglobuliny działają jak żołnierze chroniący nas przed 
infekcjami, zabijając zarazki takie jak wirusy i bakterie, które dostają się do naszego 
organizmu i wywołują choroby. W trakcie odpowiedzi immunologicznej IgM uwalniane są 
jako pierwsze i chronią naszą krew oraz inne części naszego organizmu. IgG krążą we krwi 
szukając zarazków. Natomiast IgA chronią takie części naszego ciała jak usta, nos, płuca czy 
jelita. Różne typy immunoglobulin często łączą swe siły, aby razem walczyć z zarazkami. 
Limfocyty T są również wytwarzane w szpiku kostnym, ale dojrzewają w gruczole zwanym 
grasicą. Limfocyty T krążą w naszej krwi obwodowej, ale także migrują do innych części 
naszego organizmu. Kierują one działaniem układu odpornościowego i walczą jak żołnierze 
przeciwko wirusom. Istnieją dwa typy limfocytów T: limfocyty Tc (limfocyty T 
cytotoksyczne, CD8) i limfocyty Th (limfocyty T pomocnicze, CD4). Limfocyty Tc niszczą 
zainfekowane komórki. Limfocyty Th wspomagają zwalczanie infekcji, ściągając na jej 
miejsce więcej limfocytów Tc i pobudzając limfocyty B do wytwarzania przeciwciał. 

Dzieci i dorośli z mikrodelecją 22q11.2 mają zazwyczaj bardzo małą grasicę albo nie mają jej 
wcale. Z tego względu wytwarzają zbyt mało limfocytów T. Ponieważ limfocyty T 
bezpośrednio zabijają wirusy, u pacjentów z obniżoną liczbą tych komórek infekcje wirusowe 
mogą mieć bardzo długi przebieg. Na ogół limfocyty T tych pacjentów działają dobrze i są w 
stanie zabić wirusa, ale jest ich po prostu za mało, żeby szybko wykonać całe zadanie. 
Ponieważ limfocyty T wspomagają również działanie reszty układu odpornościowego, przy 
obniżonym ich poziomie obniża się zdolność organizmu do pamiętania o przebytych już 
infekcjach. Dlatego pacjenci z mikrodelecją 22q11.2 często wielokrotnie łapią tego samego 
wirusa, zanim ich układ odpornościowy go zapamięta i zapobiegnie kolejnym zakażeniom 
tym samym patogenem. 

Jeśli immunolog będzie badać osobę z mikrodelecją 22q11.2 to najprawdopodobniej zmierzy 
u niej poziom limfocytów T i ich działanie w różnym czasie. Celem wielokrotnych wizyt i 
badań krwi jest ustalenie, co zalecić pacjentowi, aby umożliwić mu prowadzenie jak 
najbardziej normalnego trybu życia, a jednocześnie nie narażać go na groźne infekcje. 
Dziecko z mikrodelecją 22q11.2 jest z reguły najbardziej narażone na problemy z infekcjami 
w pierwszym roku życia. Jeśli badania krwi pokażą, że pacjent ma bardzo mało limfocytów T 
lub że nie działają one bardzo dobrze, to może zaistnieć potrzeba podawania profilaktycznie 
leków zmniejszających ryzyko kolejnych infekcji (na przykład trimetoprim + 
sulfametoksazol). Częściej zdarza się, że poziom limfocytów jest obniżony, ale nie osiąga 



niebezpiecznej granicy. W takim przypadku zaleca się, aby dziecko unikało kontaktu z 
osobami, które mogą być przeziębione lub mieć inną infekcję. Ponadto rekomenduje się 
podawanie wyłącznie szczepionek zawierających zabite drobnoustroje, takie jak 
inaktywowane wirusy polio lub DPT (szczepionka przeciwko błonicy, krztuścowi i tężcowi). 
Z reguły ostrzega się rodziców przed zagrożeniem jakie stanowią dla dzieci z mikrodelecją 
22q11.2 opryszczka i ospa wietrzna. Na szczęście istnieją leki zarówno zapobiegające, jak i 
leczące te szczególnie groźne infekcje. Szczepionka przeciw ospie wietrznej może być 
podana niektórym dzieciom, pod warunkiem, że ich układ odpornościowy jest wystarczająco 
sprawny. Kiedy dzieci z mikrodelecją 22q11.2 ukończą pierwszy rok życia, immunolog może 
przeprowadzić u nich badania, aby upewnić się czy prawidłowo funkcjonują u nich limfocyty 
B. Jeśli tak nie jest, pacjenci wielokrotnie łapią te same infekcje. 

W przeprowadzonych przez nas badaniach stwierdziliśmy, że niezależnie od ich wieku ponad 
80% pacjentów z mikrodelecją 22q11.2 ma zmiany w układzie odpornościowym i dlatego 
warto, aby zbadał ich immunolog. Jeśli układ odpornościowy wydaje się działać prawidłowo, 
po zbadaniu zarówno limfocytów T (ich poziomu i jakości działania), jak i limfocytów B, nie 
ma potrzeby podejmowania dalszych działań. Jeśli jednak u danej osoby występują zmiany w 
układzie odpornościowym, powinno się przeprowadzać u niej okresowe kontrole. U 
niektórych starszych dzieci i dorosłych z mikrodelecją 22q11.2 stwierdzono występowanie 
powtarzających się infekcji takich jak zapalenie oskrzeli czy płuc. Osobom takim pomogła  
opieka immunologa. 

Dobrą wiadomością jest to, że przy właściwej opiece pacjenci z mikrodelecją 22q11.2 wcale 
nie muszą stale chorować. W miarę dorastania dziecka, poprawia się produkcja limfocytów T 
i tworzenie się pamięci immunologicznej. Tak jak w przypadku wszystkich innych 
problemów związanych z mikrodelecją 22q11.2, niektóre dzieci będą miały sprawniejszy, a 
inne mniej sprawny układ odpornościowy, ale rokowania są ogólnie całkiem dobre. Można 
oczekiwać, że każde dziecko będzie mogło chodzić do szkoły i prowadzić normalne życie 
towarzyskie. Nie ma powodu, aby trzymać dzieci „pod kloszem”. 

STRONA 62 

PIERWSZY OBRAZEK: Co dzieje się w twoim organizmie, kiedy zarazki wyruszają na 
polowanie...  
Bez problemu sprawimy, że to dziecko zachoruje! Hi hi...  
Tak, to będzie bułka z masłem! 

DRUGI OBRAZEK: W międzyczasie, w szpiku kostnym...  
Uważajcie zarazki! Właśnie zrobiłem nową partię przeciwciał! Oddziały IgM, IgG i IgA 
nadchodzą, aby was zniszczyć! 
IgA: Wypatruj mnie żołądku! Nadchodzę! 
IgG: Będę we krwi! 
IgM: Idę pierwszy! 

TRZECI OBRAZEK: Limfocyty T także pomagają zwalczyć infekcję... 
Zarazek: O o! 
Limfocyt T cytotoksyczny: Cofnąć się! Wchodzę! Już po tych zarazkach! 
Limfocyt T pomocniczy: Wezwę posiłki z limfocytów T! 
Limfocyt T pomocniczy: Szybciej limfocyty B! Dawajcie więcej przeciwciał! Ale już! 



STRONA 64 

CZWARTY OBRAZEK:  
IgA 
IgM 
Limfocyt T cytotoksyczny  
Bam! 
Limfocyt T cytotoksyczny  
IgG 
 
PIĄTY OBRAZEK:  
Limfocyt T regulatorowy: PRZESTAŃCIE JUŻ limfocyty B! To koniec naszej roboty – 
zniszczyliśmy zarazki! 
Limfocyt B: Uff! 

SZÓSTY OBRAZEK:  
IgG 
Limfocyt B: Dobra robota, wszyscy się spisaliście!  
Limfocyt T cytotoksyczny  
IgA 
Limfocyt T pomocniczy 
IgM 
Limfocyt T pomocniczy  
Ta drużyna immunologiczna naprawdę dobrze pracuje razem! 
 

 



Zmiany hormonalne u dzieci z mikrodelecją 22q11.  

Lekarz medycyny Stuart A. Weinzimer 

Dzieci z mikrodelecją 22q11 mogą się urodzić z niedoborami niektórych hormonów lub 

niedobory te mogą u nich wystąpić w dzieciństwie. Hormony to wytwarzane przez 

wyspecjalizowane gruczoły i wydzielane do krwi związki chemiczne, które wpływają na 

pracę różnych organów i tkanek ciała, regulując ważne funkcje życiowe, takie jak wzrost i 

metabolizm. 

Niedoczynność przytarczyc 

Najbardziej znanym problemem hormonalnym u dzieci z mikrodelecją 22q11 jest 

hipokalcemia czyli niskie stężenie wapnia we krwi. Wapń jest niezmiernie ważnym i 

najliczniej występującym w organizmie człowieka minerałem. Ponad 97% procent wapnia w 

organizmie człowieka znajduje się w kościach. Wapń znajdujący się w komórkach i w 

krwiobiegu odpowiada za przekazywanie sygnałów wewnątrz komórek i między komórkami, 

za przewodzenie nerwowe, skurcz mięśni, metabolizm, wzrost komórek oraz wiele innych 

niezbędnych procesów życiowych. Poziom wapnia we krwi jest bardzo ściśle regulowany 

przez kilka hormonów, z których najważniejszy jest parathormon (PTH), wytwarzany w 

przytarczycach. Przytarczyce to cztery gruczoły wielkości rodzynek przylegające do 

znajdującej się w szyi tarczycy (Ilustracja 1). Gdy poziom wapnia w surowicy krwi zbytnio 

się obniży, przytarczyce wydzielają PTH, w wyniku czego organizm zwiększa uwalnianie 

wapnia z kości, wchłanianie zwrotne jonów wapnia w nerkach i wchłanianie wapnia z 

przewodu pokarmowego. W tym ostatnim miejscu głównym regulatorem wchłaniania wapnia 

jest witamina D, która tak naprawdę jest hormonem a nie witaminą. Końcowym efektem tych 

wszystkich procesów jest powrót poziomu wapnia we krwi do normy. 

U dzieci z mikrodelecją 22q11 może występować niedoczynność, brak lub niedorozwój 

przytarczyc, które prowadzą do niskiego stężenia wapnia we krwi (hipokalcemii). Niedobór 

ten spowodowany jest m.in. poważnym ograniczeniem wchłaniania wapnia z jelit na skutek 

braku PTH. Hipokalcemia może spowodować drżenia, skurcze mięśni (tężyczkę), zaburzenia 

oddychania, napady padaczkowe i zaburzenia rytmu serca. Niedoczynność przytarczyc 

wykrywa się z reguły bezpośrednio po porodzie lub wkrótce po urodzeniu, ale u niektórych 

dzieci może ona pozostać niezauważona przez lekarzy aż do późniejszego dzieciństwa. 

Czasami lekarze zlecają test na mikrodelecję 22q11 właśnie po wykryciu niskiego poziomu 

wapnia. Jeśli dziecko z mikrodelecją 22q11 ma po urodzeniu prawidłowy poziom wapnia, to 

z reguły również w późniejszym dzieciństwie nie pojawi się u niego niedoczynność 

przytarczyc, choć zdarzają się wyjątki. 

Niedoczynność przytarczyc stwierdza się na podstawie badania krwi. U dzieci bez 

niedoczynności przytarczyc, przy niskim poziomie wapnia, stężenie PTH powinno wzrosnąć. 

Dlatego najlepszym sposobem zdiagnozowania niedoczynności przytarczyc jest stwierdzenie 

obniżonego poziomu PTH przy równoczesnym obniżonym poziomie wapnia. Samo 

stwierdzenie niskiego poziomu PTH przy prawidłowym poziomie wapnia nie wystarcza do 

diagnozy, dlatego wyrywkowe badanie dzieci na niedoczynność przytarczyc za pomocą 

badania poziomu PTH we krwi jest bezcelowe. 

Ponieważ nie jest łatwo zastąpić PTH u osób z niedoczynnością przytarczyc, leczenie polega 

na zwiększeniu spożycia wapnia. Istnieje wiele różnych suplementów wapnia, które mogą 

być dostępne w formie płynu, tabletek do połykania lub ssania (przypis konsultanta: najlepiej 



doustnie podawać preparaty węglanu wapnia). Większość suplementów wapnia można łatwo 

kupić w supermarketach lub aptekach i są one dostępne bez recepty. Jednak podstawowym 

lekiem stosowanym w leczeniu niedoczynności przytarczyc jest kalcytriol, najaktywniejsza 

forma witaminy D. Dostępna jest ona wyłącznie na receptę i nie jest to ta sama witamina, 

która jest składnikiem multiwitamin sprzedawanych bez recepty lub w sklepach ze zdrową 

żywnością. Kalcytriol jest z reguły sprzedawany w postaci wypełnionych płynem kapsułek 

żelowych. U niemowląt, które oczywiście nie są w stanie połknąć kapsułek, płyn można 

wydobyć z kapsułki strzykawką i podać łyżeczką. Kalcytriol podaje się z reguły raz lub dwa 

razy dziennie (przypis konsultanta: bardziej bezpieczne w tym przypadku jest podawanie 

witaminy D w formie alfakalcydiolu w dawkach ustalonych przez lekarza (mniejsze ryzyko 

działań niepożądanych niż w przypadku kalcytriolu)). 

Ponieważ na niedoczynność przytarczyc choruje się przez całe życie, najważniejsze jest 

przestrzeganie zasad podawania leku i pozostawanie w częstym kontakcie z lekarzem, w celu 

regularnego badania poziomu wapnia. Celem leczenia jest utrzymanie poziomu wapnia w 

dolnych granicach normy. Podwyższone stężenie wapnia może doprowadzić do uszkodzenia 

nerek z powodu nadmiernego jego wydalania z moczem. 

Niedobór hormonu wzrostu 

Kolejną zmianą hormonalną, która może pojawić się u dzieci z mikrodelecją 22q11 jest brak 

lub niedobór hormonu wzrostu (GHD – ang. Growth Hormone Deficiency). Hormon wzrostu 

(GH) jest wytwarzany przez przysadkę, zlokalizowaną w samym środku głowy. Znajduje się 

ona u podstawy mózgu (koło podwzgórza), nad tylną częścią podniebienia (Ilustracja 1). 

Przysadka powstaje w czasie rozwoju płodowego z tkanek pochodzących z mózgu i z 

podniebienia. Dlatego dzieci, u których występują wady podniebienia, takie jak rozszczep lub 

mniejsze nieprawidłowości w jego budowie, mogą mieć też nieprawidłowo rozwiniętą 

przysadkę. Przysadka nazywana jest gruczołem nadrzędnym, gdyż pełni kierowniczą rolę w 

regulowaniu czynności innych gruczołów, w tym tych odpowiadających za wzrost, rozwój 

płciowy, metabolizm i gospodarkę wodną w organizmie. Dla dzieci z mikrodelecją 22q11 

szczególnie istotny jest hormon wzrostu. Wiele z tych dzieci jest niskiego wzrostu, czyli ich 

wzrost jest poniżej piątego centyla dla ich wieku. Zdecydowana większość dzieci o niskim 

wzroście nie ma problemów hormonalnych, są one niskie dlatego, że jedno lub oboje z ich 

rodziców są niskiego wzrostu lub dlatego, że mają one tzw. konstytucjonalne opóźnienie 

wzrostu, czyli rozwijają się później niż inne dzieci. To, że dzieci słabo rosną lub są niskiego 

wzrostu może być spowodowane wieloma przewlekłymi problemami medycznymi, które 

czasami mogą nie dawać żadnych innych objawów. Dlatego dzieci, które wolno rosną często 

dostają skierowania na badania wykrywające przyczyny wielu różnych zaburzeń wzrostu.  

Niski wzrost może też towarzyszyć niektórym chorobom genetycznym, takim jak zespół 

Downa, zespół Turnera, zespół Silvera-Russella i mikrodelecja 22q11. Dawniej uważano, że 

niski wzrost u dzieci z mikrodelecją 22q11 jest po prostu „częścią tego zespołu”. Jednakże 

ostatnio, naukowcy ze Szpitala Dziecięcego w Filadelfii odkryli, że niektóre dzieci z 

mikrodelecją 22q11 cierpią na niedobór hormonu wzrostu i dlatego może im pomóc 

wdrożenie terapii substytucyjnej z zastosowaniem syntetycznego hormonu wzrostu (GH). 

Podczas gdy w populacji ogólnej niedobór hormonu wzrostu występuje u jednego na 3000 

dzieci, może on pojawić się aż u jednego na 25 dzieci z mikrodelecją 22q11. Natomiast u 

dzieci z mikrodelecją i z wzrostem poniżej 5 centyla, niedobór hormonu wzrostu (GH) 

występuje u jednego na 10 dzieci. 



Dzieci z niedoborem hormonu wzrostu mają prawidłowy wzrost przy urodzeniu. Z reguły 

zaczynają odbiegać od normy po ukończeniu pierwszego roku życia i rosną wolniej (mniej 

niż 5 centymetrów na rok). Do innych oznak niedoboru hormonu wzrostu należą wysoki głos, 

wypukłość czoła oraz powolny wzrost dłoni i stóp. Chłopcy mogą mieć małe genitalia. 

Jednak objawy te nie muszą wystąpić u każdego dziecka. U wszystkich dzieci wzrost i rozwój 

powinny być regularnie monitorowane a dokładne pomiary wzrostu i masy ciała powinno się 

nanosić na standardową siatkę centylową podczas wizyt kontrolnych. Natomiast u dzieci z 

mikrodelecją powinno się przykładać jeszcze większą wagę do tego jak rosną. Stwierdzenie, 

że ich wzrost znajduje się poniżej piątego centyla, zmniejszenie normalnego tempa wzrostu 

lub opóźnienie dojrzewania płciowego są wskazaniami do zbadania czy dziecko nie ma 

niedoboru hormonu wzrostu. Najlepiej, aby badania te przeprowadził endokrynolog dziecięcy 

z doświadczeniem w zakresie zaburzeń wzrastania. Badania te powinny obejmować 

przeprowadzenie dokładnego wywiadu lekarskiego, badanie fizykalne, pewne określone 

badania krwi i zdjęcie rentgenowskie dłoni (w celu określenia wieku kostnego). Badania krwi 

pozwolą na wykrycie wszystkich innych przyczyn słabego wzrastania, takich jak anemia 

(niedokrwistość), choroby nerek czy niedoczynność tarczycy. Wiek kostny da lekarzowi 

wyobrażenie o wieku rozwojowym dziecka, tak jak policzenie pierścieni pozwala określić 

wiek drzewa. 

Badania krwi pozwolą również zmierzyć poziom hormonów zwanych czynnikami wzrostu, 

takich jak insulinopodobny czynnik wzrostu 1 (IGF-1) i białko wiążące insulinopodobny 

czynnik wzrostu (IGFBP-3). Istnieje bezpośredni związek między tymi czynnikami a 

hormonem wzrostu: u dzieci z niedoborem hormonu wzrostu poziom czynników wzrostu we 

krwi jest niski. Zwykle normalny poziom czynników wzrostu wyklucza niedobór hormonu 

wzrostu (GH), więc badanie przyczyn niskorosłości można na tym zakończyć. Jednak jeśli u 

dziecka o niskim wzroście lub powoli rosnącego poziom czynników wzrostu jest niski, 

wskazane jest przeprowadzenie testu stymulacji wydzielania hormonu wzrostu. Zwykłe 

zmierzenie poziomu hormonu wzrostu w gabinecie lekarskim jest bezcelowe, gdyż hormon 

wzrostu jest wydzielany przez przysadkę przede wszystkim (przypis konsultanta) w nocy w 

sposób pulsacyjny. W czasie dnia poziom hormonu wzrostu jest z reguły niski. Testy 

stymulacyjne polegają na podaniu leków, które pobudzają przysadkę do wydzielenia hormonu 

wzrostu, i mierzeniu odpowiedzi na tę stymulację poprzez sprawdzanie poziomu hormonu 

wzrostu we krwi przez 1-2 godzin od podania leków. Z reguły przeprowadza się dwa osobne 

testy stymulacyjne, jeden po drugim, gdyż w pojedynczo przeprowadzonym teście, niektóre 

dzieci z prawidłową przysadką sporadycznie mają niskie wyniki. 

Jeśli niedobór hormonu wzrostu zostanie zdiagnozowany, to dziecko może być leczone przez 

podanie brakującego hormonu. Hormon wzrostu jest wstrzykiwany pod skórę, podobnie jak 

to się robi z insuliną u osób cierpiących na cukrzycę. Zastrzyki robi się raz dziennie, z reguły 

w nocy przed pójściem spać. Początkowo rodzice i dzieci często martwią się zastrzykami, ale 

szybko przekonują się, że procedura ich podawania jest prosta i bezbolesna. Skutki 

zastosowania leczenia hormonem wzrostu są zwykle dość spektakularne, w pierwszym roku 

tempo wzrostu podwaja się. Dzieci, którym podaje się hormon wzrostu powinny regularnie 

chodzić do endokrynologa w celu monitorowania wzrostu i kontroli poziomu hormonów. 

Leczenie kontynuuje się po zakończeniu okresu dojrzewania, aż do czasu, kiedy nastąpi 

zamknięcie chrząstek nasadowych i dalszy wzrost nie jest już możliwy. Należy zauważyć, że 

leczenie hormonem wzrostu nie zmieni dziecka w olbrzyma i że rzadko zaleca się je 

dzieciom, które nie chorują na niedobór hormonu wzrostu (GH). 

STRONA 67 / ILUSTRACJA 1. Hypothalamus - Podwzgórze. Pituitary - Przysadka. 

Parathyroid - Przytarczyce. Thyroid - Tarczyca. 



GŁOSY RODZICÓW 

Kiedy piszę do Ciebie te słowa, śpisz już sobie w swoim łóżeczku. Ciągle dużo chorujesz, ale 

dostosowaliśmy już nasze życie do Ciebie. Twoje potrzeby są najważniejsze. Nie ma takiej 

rzeczy, której byśmy dla Ciebie nie zrobili. Jesteś naszym słoneczkiem. Kiedyś rzadko 

towarzyszył nam uśmiech. A teraz pojawia się on za każdym razem, kiedy widzimy, co 

potrafisz robić.  



STRONA 74 

Umiejętności rozwojowe pomiędzy 1 a 3 miesiącem życia 

Poruszanie się 

 Leży na brzuszku, unosi głowę i klatkę piersiową 

 Prostuje i zaciska dłonie 

 Wkłada dłonie do ust 

 Uderza w zabawki 

Patrzenie 

 Obserwuje twarze 

 Podąża wzrokiem za obiektami i ludźmi 

 Interesuje się otoczeniem  

Komunikacja 

 Uśmiecha się na dźwięk znajomego głosu 

 Gaworzy/głuży  

 Odwraca głowę w kierunku dźwięku 

 Wydaje dźwięki, gdy jest zadowolone 

Umiejętności społeczne 

 Przytula się 

 Lubi, gdy się mu śpiewa 

 Wpatruje się w twarze 

 Podoba mu się karuzela do łóżeczka dziecięcego  

Dbanie o siebie  

 Żąda przytulania 

 Daje znać, kiedy jest mu niewygodnie 

 Uczy się uspokajać samego siebie  

 



STRONA 75 

Umiejętności rozwojowe pomiędzy 4 a 7 miesiącem życia 

Poruszanie się 

 Leżąc na brzuszku, unosi głowę i klatkę piersiową 

 Przekręca się i zaczyna siadać  

 Wyciąga ręce i chwyta 

 Przekłada zabawkę z jednej dłoni do drugiej 

Zabawa 

 Patrzy na upuszczone zabawki 

 Bada dokładnie zabawki  

 Wkłada zabawki do buzi, uderza nimi i potrząsa  

Komunikacja 

 Reaguje na własne imię 

 Gaworzy i naśladuje dźwięki, śmieje się na głos 

 Reaguje na słowo „nie” za co drugim razem 

 Powtarza takie dźwięki jak „baba” 

Umiejętności społeczne 

 Lubi bawić się w akuku 

 Piszczy z zachwytu  

Dbanie o siebie 

 Może trzymać butelkę  

 Płacze lub wydaje dźwięki, gdy jest głodne 

 



STRONA 76 

Umiejętności rozwojowe pomiędzy 8 a 12 miesiącem życia 

Poruszanie się 

 Dobrze siedzi 

 Raczkuje (na rączkach i kolankach)  

 Próbuje stawać 

 Chodzi opierając się o meble 

 Może samodzielnie chodzić  

Zabawa 

 Uderza zabawką o zabawkę  

 Wkłada i wyjmuje przedmioty z pojemników 

 Podnosi rzeczy trzymając je kciukiem i palcem wskazującym 

 Turla piłeczkę  

Komunikacja 

 Gaworzy 

 Reaguje na takie polecenia jak „zaklaszcz” i „podnieś ręcę do góry”  

 Gestykuluje, aby zwrócić na siebie uwagę 

 Naśladuje dźwięki i słowa 

Umiejętności społeczne 

 Jest nieśmiałe przy nieznajomych 

 Woli przebywać z głównym opiekunem  

 Powtarza dźwięki i czynności, aby zwrócić na siebie uwagę 

Dbanie o siebie 

 Trzyma butelkę lub kubeczek z dzióbkiem  

 Je z łyżeczki  

 Potrafi samodzielnie jeść krakersy  

 



STRONA 77 

Umiejętności rozwojowe pomiędzy 12 a 18 miesiącem życia 

Poruszanie się 

 Samodzielnie chodzi 

 Lubi ciągnąć za sobą zabawki  

 Zaczyna biegać 

 Wchodzi po schodach, czołgając się lub trzymając się poręczy 

Zabawa 

 Gryzmoli 

 Układa wieżę z klocków 

 Lubi sortować różne kształty  

 Zaczyna bawić się w udawanie  

Komunikacja 

 Używa 8 lub więcej pojedynczych słów 

 Wskazuje różne części ciała 

 Rozumie wiele wyrazów i wykonuje dwuczęściowe polecenia 

 Naśladuje słowa 

Umiejętności społeczne 

 Podaje i bierze od innych zabawki 

 Uwielbia mieć widownię 

 Śmieje się z niektórych zabawnych rzeczy 

Dbanie o siebie 

 Samodzielnie je łyżką 

 Je palcami 

 Współpracuje przy ubieraniu  

 Zaczyna przestawiać się z picia z butelki na picie z kubka 

 



STRONA 78 

Umiejętności rozwojowe pomiędzy 18 a 24 miesiącem życia 

Poruszanie się 

 Kopie piłkę 

 Wchodzi i schodzi po schodach, trzymając się 

 Zaczyna podskakiwać 

Zabawa 

 Lubi proste układanki 

 Lubi gryzmolić  

 Lubi zabawy w udawanie, w kuchnię i przebieranie się 

 Lubi klocki 

Komunikacja 

 Używa wielu pojedynczych słów 

 Używa dwu lub trzywyrazowych zdań 

 Wykonuje dwuczęściowe polecenia 

 Cały czas uczy się nowych słów 

Umiejętności społeczne 

 Wzrost samodzielności 

 Zdarzają się przypadki nieposłusznego zachowania 

 Rozwój poczucie humoru 

Dbanie o siebie 

 Je łyżką 

 Pije z kubeczka 

 Rezygnuje z butelki 

 Podciąga spodenki/majteczki na gumkę  

 Zdejmuje kurtkę 



STRONA 79 

Umiejętności rozwojowe pomiędzy 2 a 3 rokiem życia 

Poruszanie się 

 Dobrze się wspina 

 Wchodzi i schodzi po schodach  

 Kopie piłkę 

 Podskakuje na dwóch nogach  

Umiejętności myślenia  

 Prawidłowo trzyma ołówek 

 Rysuje koła, pionowe i poziome linie 

 Dopasowuje obrazki i kształty (matches pictures and shapes) 

 Rozumie pojęcie „jeden” 

Komunikacja 

 Używa cztero i pięciowyrazowych zdań 

 Wymawia swoje imię i nazwisko 

 Używa zaimków 

 Mowa jest w większości zrozumiała 

 Opowiada o swoich doświadczeniach 

Umiejętności społeczne 

 Potrafi czekać na swoją kolej  

 Nawiązuje przyjaźnie  

 Naśladuje zachowanie innych 

 Może sprzeciwiać się zmianom w ustalonym porządku  

Dbanie o siebie 

 Zakłada spodenki/majteczki na gumkę 

 Umie korzystać z nocnika  

 Posługuje się łyżką 



 Myje zęby z pomocą osoby dorosłej 

 Przenosi się z dziecięcego łóżeczka do łóżka  



STRONA 80 

Umiejętności rozwojowe pomiędzy 3 a 4 rokiem życia 

Poruszanie się 

 Rzuca piłką znad głowy  

 Jeździ na rowerku trójkołowym 

 Podskakuje na jednej nodze 

 Skacze do przodu 

 Lubi korzystać ze sprzętu na placu zabaw  

Umiejętności myślenia 

 Rysuje obrazki przedstawiające osoby 

 Posługuje się nożyczkami 

 Zna nazwy kolorów 

Komunikacja 

 Opowiada o tym, co się niedawno wydarzyło 

 Używa sześciowyrazowych zdań 

 Rozumie pojęcia „małe” i „duże”  

Umiejętności społeczne 

 Uważa niektóre dzieci za prawdziwych przyjaciół  

 Bawi się wspólnie z innymi  

 Czeka na swoją kolej 

Dbanie o siebie 

 Myje i wyciera dłonie i twarz 

 Posługuje się łyżką i widelcem 

 Lubi rytuał przed położeniem się spać  

 Odkłada zabawki na miejsce 

 

 



STRONA 81 

Umiejętności rozwojowe pomiędzy 4 a 5 rokiem życia 

Poruszanie się 

 Robi fikołki 

 Wspina sie na sprzęt na placu zabaw  

 Łapie piłkę 

 Jeździ na rowerze z kółkami bocznymi  

Umiejętności myślenia 

 Gra w proste gry planszowe 

 Uczy się na pamięć alfabetu  

 Zaczyna liczyć 

 Na rysunkach ludzi uwzględnia sześć części ciała  

 Przerysowuje koło i kwadrat 

Komunikacja 

 Potrafi powiedzieć, co się wydarzyło 

 Zadaje pytania 

 Mówi pełnymi zdaniami 

 Definiuje znane słowa  

Umiejętności społeczne 

 Uważa niektóre dzieci za prawdziwych przyjaciół 

 Bawi się wspólnie z innymi 

 Robi rzeczy na zmianę 

Dbanie o siebie 

 Ubiera się i rozbiera (z wyjątkiem wiązania butów) 

 Zaczyna się uczyć manier 

 Samodzielnie kąpie się w wannie 

 



Rozwój dzieci z mikrodelecją 22q11.2 

Lekarz medycyny Paul Wang – pediatra, specjalista d/s rozwoju dziecka ze Szpitala 
Dziecięcego w Filadelfii  

Opóźnienia rozwojowe i trudności szkolne występują u zdecydowanej większości dzieci z 
mikrodelecją 22q11.2. Chociaż problemy te nie wpływają na ich zdrowie fizyczne i nie 
wymagają hospitalizacji, ich wpływ na życie dziecka może być nawet większy niż w 
przypadku problemów kardiologicznych, endokrynologicznych i immunologicznych, 
towarzyszących mikrodelecji 22q11.2. Dlatego tak ważna jest wczesna diagnoza i 
interwencja. W niniejszym artykule, chciałbym przedstawić wyniki niektórych naszych 
najnowszych badań, które pomogły nam zrozumieć naturę tych opóźnień i zaburzeń oraz 
zrozumieć jakie są najlepsze metody pomocy. 

Zespół psychologów, logopedów i pediatrów, zajmujących się rozwojem dziecka w Szpitalu 
Dziecięcym w Filadelfii (CHOP) i w centrum rehabilitacji tego szpitala, o nazwie The 
Children’s Seashore House, przeprowadził kompleksowe badania 40 pacjentów z 
mikrodelecją 22q11.2 w wieku od 1 do 27 lat. Badania objęły ocenę umiejętności 
językowych, zdolności motorycznej, ilorazu inteligencji i osiągnięć edukacyjnych. Zebrane 
przez nas informacje stanowią największy na świecie zbiór danych na temat profilu rozwoju i 
profilu edukacyjnego u osób z mikrodelecją 22q11.2. 

DZIECI W WIEKU OD 1 DO 5 ROKU ŻYCIA  

Już u przebadanych przez nas dzieci w wieku 1-3 lat, nasze badania potwierdziły to co, 
mówiło nam wielu rodziców, tj. że u ich dzieci występują lekkie opóźnienia we wczesnym 
rozwoju umiejętności językowych i zdolności motorycznej. Dzieci z mikrodelecją 22q11.2 z 
reguły zaczynają mówić i chodzić kilka miesięcy później niż inne dzieci. Na ogół opóźnienia 
stwierdzono we wszystkich obszarach rozwoju, od języka przez dużą motorykę (chodzenie, 
bieganie, skakanie itd.), małą motorykę (używanie łyżki, gryzmolenie, rysowanie itd.) do 
ogólnych funkcji poznawczych (rozwiązywanie łamigłówek, pamięć, naśladowanie itd.). 
Opóźnienia występowały niezależnie od tego czy dzieci miały wadę serca lub rozszczep 
podniebienia czy nie. W około dwóch trzecich przypadków, dzieci w tym wieku miały 
również obniżone napięcie mięśniowe (słabe mięśnie i stawy), towarzyszące z reguły 
opóźnieniom zdolności motorycznej. 

W grupie wiekowej od 3 do 5 lat nadal występowały opóźnienia rozwoju mowy/języka. 
Oczywiście u wielu dzieci występowało nosowanie otwarte, ale oprócz tego występowały u 
nich inne symptomy słabej artykulacji, opóźnienie w uczeniu się słów i formowaniu wyrażeń 
i zdań. Wymienionym opóźnieniom mowy czynnej towarzyszyły też podobne opóźnienia w 
jego rozumieniu. W sumie tylko 15%  badanych przez nas dzieci nie miało opóźnień 
językowych, natomiast 46% było na pograniczu jeśli chodzi o rozwój mowy/języka, a u 39% 
widać było wyraźne opóźnienie. 

Z powodu częstych opóźnień rozwojowych, powinno się ocenić rozwój każdego dziecka z 
mikrodelecją 22q11.2, aby ustalić czy potrzebne jest zapisanie go na zajęcia i terapie w 
ramach programu wczesnej interwencji. Terapia logopedyczna powinna pomóc dzieciom z 
nosowaniem otwartym, opóźnieniami języka, a także problemami z karmieniem. 
Wspomniane wcześniej wyniki wskazują na to, że prawie połowa dzieci z mikrodelecją 
22q11.2 powinna pracować z logopedą. Fizykoterapeuci (PT) i terapeuci zajęciowi (OT) 
pracują z dziećmi, które mają opóźnienia zdolności motorycznej: dużą motoryką zajmują się 



fizykoterapeuci, a małą motoryką terapeuci zajęciowi. Nauczyciele prowadzący zajęcia w 
ramach programów wczesnej interwencji („specjaliści od edukacji”) mogą pracować z 
dziećmi, które mają opóźnienia w dowolnym z tych obszarów, współpracując z różnymi 
terapeutami, a także skupiając się na rozwoju ogólnych zdolności poznawczych, takich jak 
rozwiązywanie łamigłówek i pamięć. Dzięki pomocy i wskazówkom tych specjalistów, każde 
dziecko z mikrodelecją 22q11.2 nauczy się chodzić, mówić, skakać i grać, nawet jeśli 
przyswoi te umiejętności z pewnym opóźnieniem. W stanie Pensylwania wszystkie dzieci ze 
zdiagnozowaną mikrodelecją 22q11.2 są uprawnione do korzystania z wczesnej interewencji, 
nawet jeśli nie występują u nich opóźnienia, gdyż mikrodelecja oznacza, że takie opóźnienia 
mogą pojawić się w przyszłości. 

DZIECI W WIEKU SZKOLNYM  

Jak wszystkie dzieci, tak i te z mikrodelecją 22q11.2 zaczynają chodzić do przedszkola i 
pierwszej klasy po ukończeniu 5 i 6 roku życia. W oparciu o wyniki naszych najnowszych 
badań powinno się je umieszczać w zwykłych klasach. Nauka w takich klasach pozwoli na 
ich uspołecznienie i zapewni im dostęp do wyzwań edukacyjnych potrzebnych wszystkim 
dzieciom. Jeśli konieczna okaże się dodatkowa pomoc z niektórych przedmiotów, będzie 
można ją zapewnić w ramach dodatkowych zajęć lub dzięki klasowym asystentom, którzy 
pracują z grupą uczniów nad danym przedmiotem. 

Nasze badanie zdecydowanie sugeruje, że dodatkowe zajęcia i inne formy specjalnej pomocy 
szkolnej są potrzebne wielu uczniom z mikrodelecją 22q11.2, zwłaszcza w zakresie 
matematyki. Po pierwsze, zauważyliśmy nietypowy wzorzec wyników testów na inteligencję 
u tych dzieci - osiągały one zwykle wyższe wyniki na skali słownej niż bezsłownej. Taki 
wzorzec inteligencji rzadko występuje w populacji ogólnej i z reguły towarzyszą mu 
stosunkowe trudności w matematyce. Kiedy przeanalizowaliśmy wyniki testów osiągnięć u 
dzieci z mikrodelecją 22q11.2, stwierdziliśmy, że istotnie wyniki z matematyki były niższe od 
wyników z czytania i pisania. Wyniki te były dość zaskakujące, biorąc pod uwagę opóźnienia 
mowy i języka u dzieci z mikrodelecją 22q11.2 w wieku przedszkolnym. Niemniej jednak, 
jasnym jest, że wszystkie dzieci z mikrodelecją 22q11.2 powinny być uważnie monitorowane 
pod kątem możliwych trudności w nauce, zwłaszcza z matematyki. Jeśli pojawią się takie 
trudności, trzeba jak najszybciej wprowadzić dodatkową pomoc. 

PÓŹNIEJSZE LATA 

Do chwili obecnej nie mieliśmy do czynienia z wieloma dziećmi w wieku powyżej szkoły 
podstawowej. Wydaje się, że trudności z matematyką utrzymują się na wczesnym etapie 
dalszej edukacji, ale że dzieci dokonują dalszych postępów w rozwoju. Na kolejnym etapie 
edukacji, zwłaszcza w szkole średniej, istnieje możliwość dobrania przedmiotów, 
pokierowana mocnymi i słabymi stronami uczniów. Wszyscy młodzi dorośli z mikrodelecją 
22q11.2, z którymi się zetknęliśmy, ukończyli szkołę średnią, a niektórzy z nich poszli na 
studia, pracują i/lub założyli rodziny. Na podstawie tych informacji nauczyliśmy się nie 
zaniżać naszych oczekiwań w stosunku do tych dzieci. 

PRZYSZŁE BADANIA 

Kontynuujemy nasze badania dzieci i młodych dorosłych z mikrodelecją 22q11.2. Mamy 
nadzieję dowiedzieć się więcej na temat zaburzeń, które przyczyniają się do tego, że 
matematyka sprawia im szczególną trudność i które pozwalają na szybszy postęp w czytaniu i 
pisaniu, mimo początkowych zaburzeń rozwoju mowy. Ponadto, mamy nadzieję dowiedzieć 



się więcej na temat zachowań, które występują u niektórych dzieci z mikrodelecją 22q11.2, w 
tym trudności z koncentracją uwagi. Dzięki temu, że niektórym dzieciom zrobiono rezonans 
magnetyczny (MRI) mózgu, zaczynamy badać czy istnieją zmiany w budowie mózgu, mające 
związek z opóźnieniami rozwojowymi i trudnościami szkolnymi, których obecność 
stwierdziliśmy. 

 Jak w przypadku wszystkich badań nad mikrodelecją 22q11.2 prowadzonych w 
Szpitalu Dziecięcym i jego centrum rehabilitacji, naszym ostatecznym celem jest 
niesienie pomocy rodzinom dotkniętym tą delecją. Nasze obecne badania nad 
rozwojem już wykazały, że dzieci z mikrodelecją należy monitorować pod kątem 
opóźnień językowych i motorycznych w okresie przedszkolnym oraz że rodzice i 
nauczyciele powinni w szczególności zwracać uwagę na możliwość pojawienia się 
trudności z matematyką w późniejszym okresie szkoły. Mamy nadzieję, że przyszłe 
badania ułatwią zrozumienie, jakie są najlepsze sposoby pracy nad tymi zaburzeniami. 



Mowa i język u pacjentów z mikrodelecją 22q11.2  

Mgr Cynthia Solot (C.C.C.) 

Pacjenci z mikrodelecją mają różnorodne problemy, które wymagają pomocy lekarskiej. 
Często zdarzają się problemy z rezonansem, mówieniem, językiem i karmieniem.  

Karmienie 

Podniebienie miękkie jest miękkim, zbudowanym z mięśni organem znajdującym się w tylnej 
części sklepienia jamy ustnej. Wiele osób z mikrodelecją 22q11.2 ma problemy z ważną 
umiejętnością, jaką jest poruszanie mięśniami podniebienia miękkiego. Pozwala ona na 
oddzielenie jamy ustnej od nosowej w czasie przełykania i mówienia, co zapobiega 
przedostawaniu się jedzenia lub powietrza do nosa. Kiedy podniebienie miękkie nie jest 
prawidłowo ukształtowane lub kiedy nie porusza się prawidłowo, mowa może brzmieć zbyt 
nosowo. Nazywane jest to niewydolnością podniebienno-gardłową lub VPI (przypis: skrót 
pochodzi od angielskiej nazwy velopharyngeal incompetence). W niemowlęctwie, a czasami i 
później, u niektórych dzieci występuje regurgitacja płynów do nosa. Z reguły zmniejsza się 
ona, gdy dziecko trochę podrośnie i przyzwyczai się do karmienia. 

Rzadziej u dzieci z mikrodelecją 22q11.2 występuje jawny rozszczep podniebienia, czyli 
otwór w tylnej części sklepienia jamy ustnej. W takim przypadku, pomagają zmiany w 
technice karmienia, takie jak używanie specjalistycznych butelek do karmienia dzieci z 
rozszczepem podniebienia lub miękkiego smoczka z krzyżowym nacięciem i karmienie 
dziecka w pozycji pionowej. Ważne jest, aby rozszczep został zespolony operacyjnie. W 
naszym ośrodku takie operacje wykonuje się pomiędzy 9 a 12 miesiącem życia dziecka. U 
niektórych dzieci z mikrodelecją 22q11.2 występuje podśluzówkowy rozszczep podniebienia. 
W tym przypadku otwór znajduje się w kościach i mięśniach podniebienia, ale jest zasłonięty 
tkanką miękką podniebienia. Podśluzówkowe rozszczepy podniebienia mogą, ale nie muszą 
sprawiać dziecku problemów. Jeśli jednak problemy się pojawią, to u dzieci może wystąpić 
nosowanie otwarte, regurgitacja jedzenia do nosa i/lub trudności z mówieniem. 
Podśluzówkowy rozszczep podniebienia również może zostać zespolony operacyjnie. 

Problemy rozwojowe i neurologiczne mogą także wpływać na możliwość karmienia dziecka. 
Przykładowo dziecko może mieć trudności ze ssaniem, połykaniem lub poruszaniem 
językiem. Niektóre dzieci mają trudności przy zmianie konsytencji jedzenia z jednej na drugą. 
U wielu dzieci występuje refluks żołądkowo-przełykowy czyli cofanie się treści żołądka do 
przełyku (części przewodu pokarmowego łączącej jamę ustną z żołądkiem). Może to być 
kłopotliwe i wpływać na karmienie. Istnieją techniki, które mogą pomóc w przypadku 
wystąpienia takich problemów. Informacje o nich można uzyskać od specjalistów d/s 
karmienia, którymi mogą być logopeda, terapeuta zajęciowy, fizykoterapeuta lub 
pielęgniarka. W wielu przypadkach potrzebne może być też badanie u pediatry 
przeszkolonego w zakresie problemów z karmieniem. 

Język 

Język to system symboli używanych do porozumiewania się. Składa się on z dwóch 
komponentów: rozumienia oraz ekspresji. Język można podzielić na kilka części: fonologię 
(system dźwiękowy języka), składnię (gramatykę), semantykę (znaczenie) i pragmatykę 
(społeczny aspekt języka). Istnieje zarówno język werbalny jak i niewerbalny. Istnieje 
komunikacja wprost (np. pokazywanie i sięganie) jak i komunikacja symboliczna (np. 



wskazywanie na usta w celu zasygnalizowania, że jest się głodnym, używanie słów) oraz inne 
formy komunikacji (np. potrząsanie głową, machanie ręką, słowa). 

Język ma ogromnie ważny, ponieważ jest on kluczowym sposobem regulowania naszego 
zachowania, porozumiewania się z innymi osobami i uczenia się w szkole. Język to nie to 
samo co mowa, która obejmuje tylko percepcję i produkcję głosek. Sensowny język może 
istnieć bez mowy, ale sensowna mowa nie może istnieć bez języka. 

Prawie wszystkie dzieci z mikrodelecją 22q11.2, z którymi mamy do czynienia, albo mają 
opóźnienia językowe w chwili obecnej albo miały je w przeszłości, tzn. język pojawił się u 
nich z opóźnieniem. Jeśli problem ten wystąpi u waszego dziecka, powinno zostać ono 
zbadane przez certyfikowanego logopedę i otrzymać pomoc w ramach programu wczesnej 
interwencji lub w ramach indywidualnej terapii logopedycznej. Niektóre dzieci mają 
opóźnienia językowe ze względu na ich ogólne opóźnienie rozwojowe. Musi to zostać 
ustalone w czasie oceny rozwoju przez psychologa lub pediatrę - specjalistę d/s rozwoju 
dziecka. 

Kiedy wasze dziecko ma opóźnienia w rozwoju języka i mowy, naszym zdaniem należy 
pamiętać o nadrzędnym celu, jakim jest komunikacja. Pokazanie dziecku, że może ono 
skutecznie komunikować swoje myśli, uczucia i potrzeby, nawet za pomocą gestów lub 
używając słów z dużym przybliżeniem, pozwoli w znacznym stopniu obniżyć jego poziom 
frustracji. Sukcesy w komunikowaniu się mogą pomóc zmotywować dziecko do 
kontynuowania często przecież trudnej terapii. W połączeniu z mówieniem, warto stosować 
gesty i język migowy. Pozwoli to skutecznie przetrwać oczekiwanie na pojawienie się 
konwencjonalnej mowy. 

Niektóre dzieci mają specyficzne opóźnienia językowe, takie jak zaburzenia w nauce języka. 
Mówimy o nich wtedy, kiedy rozwój języka jest opóźniony bardziej niż można by się było 
tego spodziewać na podstawie ogólnego poziomu umiejętności dziecka. Opóźnienia te mogą 
się utrzymywać nawet w latach szkolnych i wpływać na aktywność społeczną i naukę 
przedmiotów szkolnych. Ważne jest, aby przed przyjęciem do szkoły przeprowadzić testy 
pomagające ustalić stopień rozwoju języka oraz zakres potrzeb dziecka, które należy 
zaspokoić w celu optymalizacji procesu jego uczenia. 

Mowa 

Dzieci z mikrodelecją mogą mieć również rozwojowe zaburzenie mowy (alalię). Zazwyczaj 
błędy w mowie mogą być wynikiem: 

1. opóźnienia etapów rozwoju mowy  

2. zmian w artykulacji głosek przez język i inne części jamy ustnej, które wynikają z 
próby kompensacji ucieczki powietrza do nosa u dzieci z problemami podniebienia 

3. problemów motorycznych, czyli związanych z poruszaniem mięśniami lub 
koordynacją, formalnie określanych mianem dyzartrii lub dyspraksji 

4. anomalii strukturalnych np. nieprawidłowości w budowie zębów 

U danego dziecka może wystąpić kombinacja tych czynników. Ocena mowy pomoże ustalić 
jak znaczne są jej zaburzenia u waszego dziecka i czy potrzebna mu będzie terapia. 



Rezonans i głos 

Warto przypomnieć, że jeśli podniebienie dziecka nie funkcjonuje prawidłowo, to wystąpi u 
niego nosowanie otwarte, spowodowane obecnością zbyt dużej ilości powietrza w nosie. 
Czasami dziecko może mieć również ochrypły głos. Niektóre dzieci z mikrodelecją 22q11.2 
mają wrodzoną wiotkość krtani, problemy z poruszaniem strunami głosowymi, mokrą 
chrypkę lub mogą mówić tzw. piskliwym głosem. Jakiekolwiek zmiany w głosie lub głośny 
oddech powinny być uważnie zbadane przez otolaryngologa i logopedę. 

Gdzie można uzyskać pomoc  

Logopedzi przyjmują w większości szpitali, szkół i w wielu specjalistycznych poradniach 
lekarskich. Prowadzą też praktyki prywatne. Przed skorzystaniem z ich usług upewnij się, że 
posiadają wymagane certyfikaty i zezwolenia (w USA: certyfikat Amerykańskiego 
Towarzystwa d/s Mowy, Języka i Słuchu oraz licencję do prowadzenia praktyki w danym 
stanie). Istnieje mnóstwo sposobów, by pomóc waszemu dziecku i gorąco polecamy 
skorzystanie z wczesnej interwencji. 

Kiedy dziecko powinno zostać zbadane przez logopedę? 

 Noworodki: w razie problemów z karmieniem. 

 Wizyty kontrolne co 6 miesięcy lub co rok (w zależności od dziecka): w celu 
monitorowania pojawiającej się mowy i umiejętności językowych.  

 Ocena przed pójściem do szkoły: w celu ustalenia, jak rozwija się język i co może 
pomóc zoptymalizować proces uczenia się u waszego dziecka. 

 Starsze dzieci: po badaniu wstępnym, wizyty kontrolne powinny zostać dostosowane 
do indywidualnych potrzeb dziecka. 

W przypadku każdego dziecka z mikrodelecją 22q11.2 należy rozważyć skorzystanie przez 
niego z programu wczesnej interwencji ze względu na wysoką u tych dzieci częstotliwość 
występowania opóźnień języka oraz uczenia się. 



Mikrodelecja 22q11.2: neuropsychologiczny obraz, profil i praktyczne wskazówki 

Dr Michael F. Woodin i Dr Edward M. Moss 

Neuropsychologia to nauka zajmująca się badaniem zależności pomiędzy działaniem mózgu a 

zachowaniem. Celem zastosowania jej do badania populacji dziecięcej jest próba zrozumienia 

mocnych i słabych stron dzieci i nastolatków w takich obszarach jak: język, przetwarzanie 

wzrokowo-przestrzenne, czyli przetwarzanie informacji niewerbalnej, pamięć, uwaga i 

funkcje wykonawcze, zdolności sensoryczne i motoryczne, osiągnięcia edukacyjne i funkcje 

społeczno-emocjonalne. Wyniki badań pomagają zrozumieć wpływ zaburzeń ośrodkowego 

układu nerwowego na funkcjonowanie dziecka. Pomaga to zaplanować proces edukacyjny i 

stworzyć odpowiednie programy pomocy nakierowane na maksymalne wykorzystanie 

mocnych stron dziecka przy jednoczesnym ograniczniu jego deficytów. 

U dzieci i nastolatków z mikrodelecją 22q11.2 występuje niezliczona ilość objawów 

medycznych i zaburzeń. Również z punktu widzenia neuropsychologii, dzieci te mają bardzo 

złożony zestaw mocnych i słabych stron, który można lepiej poznać za pomocą 

wszechstronnej baterii testów przeznaczonych do ich badania. Z naszych badań i doświadczeń 

w pracy z dziećmi i nastolatkami z mikrodelecją 22q11.2 będącymi pod opieką Szpitala 

Dziecięcego w Filadelfii, zaczyna się wyłaniać modalny czyli wspólny profil. W niniejszym 

krótkim artykule przedstawione zostaną: ogólny zarys typowych wyników testów 

uzyskiwanych przez tę grupę i to jak łączą się one w ogólny profil oraz praktyczne 

wskazówki na temat pomocy w każdym ze wskazanych obszarów. 

Należy pamiętać, że chociaż z badań zaczyna wyłaniać się wspólny profil, jedną z najbardziej 

charakterystycznych cech mikrodelecji 22q11.2 jest znaczny rozrzut i głęboka zmienność 

cech występujących u każdego przedstawiciela tej grupy. Zmienność ta jest z reguły większa 

niż u większości dzieci. Dlatego wspólny profil należy rozumieć jako punkt odniesienia, w 

stosunku do którego u konkretnej osoby można ocenić i przedstawić wzorce zgodne z 

przewidywaniami i odchylenia od nich. Z naszego doświadczenia wynika, że chociaż każda 

osoba z mikrodelecją jest inna, to jednak zazwyczaj mają one specyficzne wspólne cechy 

charakterystyczne, aczkolwiek występujące w różnym natężeniu. Dla uchwycenia ich 

wyjątkowości, należy pracować z neuropsychologiem, który zna się na: wynikach osiąganych 

przez osoby z omawianym zespołem genetycznym, upośledzeniach zdolności niewerbalnego 

uczenia się, deficytach uwagi i specyficznych deficytach kompetencji społeczno-

emocjonalnych. Ponadto, z powodu złożoności profili uczenia się u osób z mikrodelecją 

22q11.2, rekomendujemy, aby po badaniu neuropsychologicznym zostały one ocenione przez 

zespół ewaluacyjny, który dokona integracji wyników z innych dyscyplin, takich jak pediatria 

behawioralno-rozwojowa, psychiatria, logopedia, audiologia i terapia zajęciowa. 

OBRAZ I PROFIL NEUROPSYCHOLOGICZNY 

Dzieci i nastolatki z mikrodelecją 22q11.2 charakteryzują się specyficznym zestawem 

mocnych i słabych stron, który można potraktować jako wyzwanie i/lub inspirację. Ich 

podsumowanie pokazano w poniższej tabeli. 

Mocny strony 

• Inteligencja werbalna (Verbal IQ) 

• Rozumienie werbalne (Verbal Comprehension) 



• Uczenie się materiału słownego przez powtarzanie (Rote Verbal Learning) 

• Zapamiętywanie/rozpoznawanie materiału słownego przez powtarzanie (Rote Verbal 

Memory) 

• Początkowa uwaga słuchowa (Initial Auditory Attention) 

• Prosta koncentracja uwagi (Simple Focused Attention) 

• Percepcja i pamięć słuchowa (Auditory Perception and Memory) 

• Czytanie słów (Word Reading) 

• Rozpoznawanie słów (Word Decoding) 

Słabe strony/deficyty 

• Przetwarzanie niewerbalne (Nonverbal processing) 

• Funkcje wzrokowo-przestrzenne (Visual-Spatial skills) 

• Złożona pamięć werbalna (Complex Verbal Memory) 

• Uwaga, pamięć operacyjna i funkcje wykonawcze (Attention, Working Memory and 

Executive Functioning) 

• Funkcje motoryczne (Motor Functioning) 

• Pamięć wzrokowo-przestrzenna (Visual-Spatial Memory) 

• Rozpoznawanie i zapamiętywanie twarzy (Facial Processing and Recall) 

• Przetwarzanie fonologiczne (Phonological Processing) 

• Przetwarzanie języka (Language Processing) 

• Matematyka 

• Czytanie ze zrozumieniem (Reading Comprehension) 

• Umiejętności społeczne (Social Skills) 

• Funkcjonowanie emocjonalne (Emotional Functioning) 

• Zdolność do adaptacji (Adaptive Functioning) 

Specyficzny wzorzec słabych i mocnych stron charakteryzujący osoby z mikrodelecją 

22q11.2 został uprzednio opisany przez nasz i inne zespoły jako zbliżony do upośledzenia 

zdolności niewerbalnego uczenia się (NVLD, od angielskiego terminu: Non-verbal Learning 

Disorder). Nim przedstawimy charakterystyczne cechy zgodne z NVLD, chcemy zaznaczyć 

fakt wynikający z najnowszych danych dotyczących roli, jaką odgrywa przetwarzanie języka 

u osób z mikrodelecją 22q. Pasują one do kategorii NVLD, gdyż w momencie rozpoczęcia 



przez dzieci z 22q nauki szkolnej, widoczne pierwotnie u młodszych dzieci deficyty mowy i 

języka, wydają się ustępować miejsca jeszcze większym deficytom niewerbalnym czyli 

wzrokowo-przestrzennym, a także percepcyjno-motorycznym. Natomiast zdolności 

„werbalne” stają się wtedy ich stosunkowo mocniejszą stoną. Jednakże, choć osoby z 22q 

wykazują wiele wyraźnych symptomów zgodnych z NVLD, nie jest to właściwy termin, gdyż 

sugeruje on, że objawy i zaburzenia dotyczą tylko funkcji „niewerbalnych”. 

Należy tutaj koniecznie podkreślić, że „zdolności werbalne” mierzone w testach na 

inteligencję nie są tym samym co „przetwarzanie języka” oceniane przy pomocy innych 

narzędzi. Zdolności werbalne mierzone w testach na inteligencje, takich jak Skala inteligencji 

Wechslera dla dzieci – wersja trzecia (WISC-III), mówią o ukształtowanych czyli 

„skrystalizowanych” produktach nabytej wiedzy, którą dziecko uzyskało dzięki swoim 

doświadczeniom kulturowym oraz interakcjom w domu i szkole. Zalicza się do nich 

znajomość słów i faktów, umiejętność skojarzenia dwóch słów oraz rozumienia przez dzieci 

konkretnych sytuacji. Osoby z 22q mają wyjątkowo dużą zdolność uczenia się i 

zapamiętywania wielokrotnie prezentowanego materiału słownego. W przeciwieństwie do 

tego, „przetwarzanie języka” obejmuje zdolność do efektywnego i automatycznego 

rozumienia, formułowania i ekspresji mowy. Procesy te obejmują umiejętność wymawiania i 

operowania podstawowymi dźwiękami naszej mowy (przetwarzanie fonologiczne), fluencję 

słowną (automatyczny dostęp do i odnajdywanie właściwego języka, tj. dobór słów, szybkie 

nazywanie), rozumienie poleceń, odtwarzanie z pamięci zdań i opowiadań, rozumienie języka 

i ekspresję mowy. Dla przypomnienia, nasze badania jasno pokazały, że poza profilem 

mocnych i słabych stron charakterystycznych dla NVLD, u dzieci i nastolatków z 22q 

występują również znaczne trudności językowe w wielu z właśnie wymienionych obszarów. 

W dalszej części artykułu zwięźle opiszemy każdą z mocnych i słabych stron, przedstawimy 

w skrócie najlepsze narzędzia używane do jej oceny oraz sugestie jak pomóc ograniczyć 

deficyty. 

MOCNE STRONY NEUROPSYCHOLOGICZNE 

Inteligencja werbalna/Rozumienie werbalne: W porównaniu do ich ogólnej inteligencji i 

umiejętności niewerbalnych, dzieci i nastolatki z 22q mają wyjątkową zdolność uczenia się i 

zapamiętywania materiału słownego, który przekazano im w sytuacjach kulturowych, w 

domu i/lub w czasie nauki szkolnej. Dzięki temu mogą umieć definiować słowa, zauważać 

podobieństwa pomiędzy dwoma słowami, zapamiętywać ogólne fakty na temat świata i 

zrozumieć kontekst słowny w praktyce. 

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny w tym obszarze należą: skala słowna 

będąca częścią Skali inteligencji Wechslera dla dzieci – wersji trzeciej (WISC-III) i podtesty 

słowne z Różnicującej Skali Umiejętności (DAS).  

Uczenie się i zapamiętywanie/rozpoznawanie materiału słownego poprzez powtarzanie: Jedną 

z najwspanialszych, a czasami wręcz budzących podziw mocnych stron dzieci i nastolatków z 

22q jest ich zdolność uczenia się na pamięć materiału słownego poprzez jego powtarzanie a 

następnie odtwarzanie go z pamięci. Zazwyczaj ocenia się to za pomocą zadań z listami słów 

do nauczenia się. W testach takich dziecko proszone jest o wysłuchanie i zapamiętanie listy 

słów w czterech czy pięciu próbach. Po każdej próbie, dziecko proszone jest o powtórzenie 

wszystkich słów, które udało mu się zapamiętać. Sumaryczny wynik, czyli całkowita liczba 

zapamiętanych słów używane są jako wskaźnik ich potencjału w tym obszarze. Zazwyczaj 

dzieci z 22q uzyskują w takich testach wyniki w okolicach średniej lub dużo powyżej średniej 

i ich tempo uczenia się jest wysokie. Oznacza to, że w sposób stały (a czasami zadziwiająco 



szybki) z próby na próbę rośnie u nich liczba zapamiętanych słów. Ten rodzaj testu daje dobre 

wyobrażenie na temat tego, jak poradzą sobie z uczeniem się na pamięć poprzez powtarzanie 

w sytuacji szkolnej. Po zakończeniu wszystkich 4-5 prób, robi się natychmiastowy test 

odtwarzania słów z pamięci, a następnie test odroczonego odtwarzania. Poziom odtwarzania 

nauczonego materiału słownego jest z reguły podobny do poziomu osiągniętego przez nich w 

uczeniu się tego materiału, co oznacza, że umiejętność zachowania materiału w pamięci jest 

ich mocną stroną. 

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny tego obszaru należą: podtest uczenia się 

językowego z Obszernego Testu Pamięci i Uczenia się (WRAML) oraz Kalifornijski Test 

Uczenia się Językowego – wersja dla dzieci (CVLT-C).  

Początkowa uwaga słuchowa: W odróżnieniu od pozostałych, bardziej złożonych obszarów 

koncentracji uwagi, mocną stroną dzieci z 22q jest zakres początkowej uwagi słuchowej. 

Umiejętność tę mierzy się w pierwszej próbie w zadaniu z listami słów do nauczenia się. 

Kiedy dzieci stają przed nowym zadaniem, ich pierwsze podejście do podania wymaganej od 

nich informacji pozwala dokładnie oszacować ich początkową zdolność skupienia się na tym, 

co się do nich mówi. Jako grupa, dzieci z 22q uzyskują zazwyczaj w tym obszarze wynik w 

okolicach lub powyżej średniej. Sugeruje to, że metody nauczania stosujące uczenie się na 

pamięć powtarzanej ustnej prezentacji mogą zapewnić większy sukces w nauce na dłuższą 

metę. 

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny tego aspektu należą: pierwsze próby w 

podteście uczenia się językowego z Obszernego Testu Pamięci i Uczenia się (WRAML) oraz z 

Kalifornijskiego Testu Uczenia się Językowego – wersji dla dzieci (CVLT-C). 

Prosta koncentracja uwagi: W porównaniu z ich umiejętnością przełączenia uwagi i/lub 

radzenia sobie z bardzo złożoną informacją, dzieciom i nastolatkom z delecją 22q dobrze 

idzie początkowa koncentracja na krótkich i ściśle ustrukturyzowanych zadaniach. Można 

oczekiwać, że uda im się wykonać takie zadania w granicach normy. Pomaga im w tym 

również natychmiastowa informacja zwrotna i wzmocnienie ich osiągnięć. W takich 

okolicznościach często potrafią utrzymać stały poziom wyników. Faktycznie, niektórzy 

rodzice mogą zauważyć, że ich dziecko jest w stanie skupić się na grach wideo lub 

kreskówkach. Zajęcia te są zazwyczaj ustrukturyzowane, stosunkowo krótkie i silnie 

wzmacniające a informacja zwrotna na temat uzyskanego wyniku jest z reguły dostępna 

natychmiast. Ta mocna strona może zostać wykorzystana zarówno w nauczaniu 

programowanym w warunkach domowych jak i w szkolnych, poprzez dzielenie materiału na 

mniejsze fragmenty lub komponenty i przez stwarzanie okazji do częstej informacji zwrotnej 

i/lub konstruktywnego wzmocniania. 

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny tej umiejętności należą: Test Łączenia 

Punktów – część A i podtest Digitis Forward (powtarzanie ciągów cyfr) ze Skali inteligencji 

Wechslera dla dzieci – wersji trzeciej (WISC-III). 

Czytanie i rozpoznawanie słów: W porównaniu do ich ogólnego poziomu intelektualnego, 

dzieci z 22q mają wyjątkowo dużą zdolność czytania prawdziwych słów i fontetycznego ich 

rozpoznawania. Oznacza to, że dzięki powtórkom i odpowiednim drylom fonetycznym, 

często są one w stanie dobrze opanować umiejętność mechanicznego czytania. Chociaż 

umiejętność ta niekoniecznie wpływa na zdolność pełnego zrozumienia tego co czytają, to 

jednak daje mocne podstawy, na których można się potem oprzeć w ćwiczeniu czytania ze 

zrozumieniem. 



Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny tego aspektu osiągnięć należą: podtest 

Podstawy Czytania z Testu Osiągnięć Wechslera (WIAT) i podtest Atak Słów z Testów 

Osiągnięć Woodstocka-Johnsona – w wersji poprawionej (WJTA-R). 

SŁABE STRONY / DEFICYTY NEUROPSYCHOLOGICZNE 

Przetwarzanie niewerbalne, funkcje wzrokowo-przestrzenne, pamięć wzrokowo-przestrzenna 

i rozpoznawanie twarzy: Przetwarzanie niewerbalne obejmuje zdolność do rozumienia świata 

przy użyciu umiejętności wzrokowych, wzrokowo-przestrzennych, konstrukcyjnych i 

wzrokowo-motorycznych. W wieku szkolnym dzieci z 22q mają znaczne trudności z takimi 

umiejętnościami jak analiza wzrokowa, myślenie sekwencyjne w czasie i przestrzeni, 

rozumienie relacji części do całości oraz w zadaniach, w których muszą dowiedzieć się 

czegoś i rozumować na podstawie informacji niewerbalnej. W praktyce, umiejętności te mogą 

wpływać na rozumienie przez nich informacji, która jest im przekazywana za pomocą jednego 

z tych sposobów. Ponadto, ponieważ u ludzi komunikacja niewerbalna odgrywa większą rolę 

niż nasze rozmowy ze sobą, niektóre deficyty w przetwarzaniu i rozumieniu informacji 

niewerbalnej mogą powodować problemy w komunikacji społecznej i pragmatycznej. Na 

skutek tego, dzieci i nastolatki z 22q mogą źle odczytywać niewerbalne znaki i sygnały, w 

ograniczonym stopniu rozumieć dystans społeczny i źle interpretować sens zachęt i kar 

stosowanych przez rodziców lub inne pracujące z nimi osoby. 

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny umiejętności przetwarzania niewerbalnego 

i wzrokowo-przestrzennego należą: skala bezsłowna i podtest organizacji percepcyjnej ze 

Skali inteligencji Wechslera dla dzieci – wersji trzeciej (WISC-III), podtest rozumowania 

niewerbalnego i podtest przestrzenny z Różnicującej Skali Umiejętności (DAS), podtest 

Strzałek z NEPSY i podtesty Domykania z Testów Osiągnięć Woodstocka-Johnsona – w 

wersji poprawionej (WJTA-R). Do zadań oceniających pamięć wzrokowo-przestrzenną i 

rozpoznawanie twarzy należą: podtest Położenia Kropek i podtest Twarzy ze Skali Pamięci 

dla Dzieci (CMS), podtest Pamięci Wzorów z Obszernego Testu Pamięci i Uczenia się 

(WRAML) oraz podtest Pamięć do Twarzy z NEPSY. 

Interwencje: Pomoc w tym obszarze często wiąże się z rozpoznaniem środowiska domowego 

i szkolnego w celu ograniczenia, wykluczenia lub zmodyfikowania informacji, tak aby nie 

zawierała zbyt wielu bodźców wzrokowo-przestrzennych. Jeśli chodzi o materiały lekcyjne, 

można je po prostu uprościć przez zmniejszenie liczby pytań lub zadań znajdujących się na 

stronie, ograniczenie ilości tekstu do przepisania z podręcznika lub tablicy oraz pomoc 

dziecku w przygotowaniu segregatora o jednolitej i uporządkowanej strukturze, w którym 

gromadzić ono będzie wszystkie prace szkolne i domowe. Dzięki uzyskaniu w ten sposób 

większej jednolitości i przewidywalności, dzieci będą miały poczucie większej kontroli i 

pewności siebie. Ponadto, kiedy to tylko możliwe, powinno się wykorzystywać ich zdolności 

werbalne do kompensowania deficytów niewerbalnych. Powinno się zachęcać je do słownego 

negocjowania, „przegadania” lub „myślenia na głos” o tym, jakie kroki będą potrzebne, aby 

rozwiązać niewerbalne zadania. W dodatku, kiedy się już całkowicie oswoją z tym sposobem 

nauki, można je poprosić o to, aby „nauczyły” danej umiejętności swojego rodzica lub 

nauczyciela. W ten sposób zachęca się je do koncentracji na tej umiejętności, 

zwerbalizowania jej i zakodowania w odpowiednim dla nich systemie odniesienia, a przy 

okazji przełożenia jej na format, który będzie dla nich łatwiejszy do zrozumienia i 

zapamiętania. Ponadto, odkryliśmy, że w poprawie umiejętności w tym obszarze może pomóc 

praca z terapeutą zajęciowym lub specjalistą od usprawniania funkcji poznawczych, który ma 

specjalistyczną wiedzę na temat dzieci z deficytami w przetwarzaniu niewerbalnym. Jeśli 

chodzi o rozpoznawanie i zapamiętywanie twarzy, należy kontrolować czy wasze dziecko 



pamięta osoby, z którymi ma do czynienia na co dzień. Jeśli sprawia mu to problem, 

pomóżcie mu skojarzyć imiona i słowne opisy z twarzami osób, które stara się rozpoznawać. 

W niektórych przypadkach pomocne mogą być także książki ze zdjęciami tych osób. 

Złożona pamięć werbalna: W odróżnieniu od ich wyjątkowo dużej umiejętności uczenia się i 

zapamiętywania materiału słownego, dzieci z 22q mają trudności ze zrozumieniem bardziej 

złożonego i/lub pełnego treści materiału słownego, czyli takiego, który zawarty jest w długich 

sekwencjach czy instrukcjach, zdaniach lub opowiadaniach, które są im prezentowane ustnie. 

Przypuszczalnie, ich zdolność do nauczenia się i zapamiętywania takiej informacji jest 

upośledzona przez trudności z przetwarzaniem języka i operacyjną pamięcią słowną. Może to 

oznaczać, że kiedy będzie się wymagać od nich wysłuchania i przetworzenia dłuższej, 

bardziej złożonej lub głębiej zorganizowanej informacji, będą mieć problem z zachowaniem 

jej we własnej pamięci. Na skutek tego mogą one zapominać dużą część informacji, mylić 

kolejność, dokonywać przeoczeń i w ograniczony sposób rozumieć to, co zostało 

powiedziane.  

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny należą: podtesty zapamiętywania zdań i 

opowiadań z Obszernego Testu Pamięci i Uczenia się (WRAML), opowiadania ze Skali 

Pamięci dla Dzieci (CMS) i podtest odtwarzania zdań z NEPSY. 

Interwencje: Z pewnością można pomóc dzieciom w czytaniu i przetwarzaniu złożonych lub 

długich fragmentów materiału słownego poprzez prezentowanie go fragmentami w dłuższym 

okresie czasu (zamiast naraz) lub prezentując go wielokrotnie. Po prezentacji, powinno się 

zachęcać dzieci do przedyskutowania tego, co zostało zaprezentowane i do „myślenia na 

głos” lub powtórzenia tego, czego się właśnie nauczyły. W ten sposób, zachęcamy je do 

lepszego wyczucia i wykorzystania mowy wewnętrznej. Ponadto, gorąco polecamy 

korzystanie zarówno w domu jak i w szkole z ćwiczenia rozumienia przy pomocy metody 

wspólnego dochodzenia „Great Books”. Do jej zalet należą: używanie krótkich czytanek, 

zachęcanie dzieci do robienia notatek we własnych książkach oraz do wspólnej dyskusji o 

opowiadaniach. W lepszym zrozumieniu złożonej informacji może dziecku pomóc 

stosowanie strategii metapoznawaczych i uproszczonych organizatorów graficznych do 

rozrysowania szczegółów opowiadań, zarówno z literatury pięknej jak i literatury faktu. 

Wreszcie, podanie przed lekcją lub nowym zadaniem do nauczenia się podstawowych 

informacji na ich temat oraz aktywacja posiadanej już wiedzy, pomogą w aktywniejszym 

uczestnictwie w zajęciach i „wchłonięciu” nowej informacji. To trochę tak jak z gąbką, która 

zwilżona wchłania więcej płynu. 

Uwaga, pamięć operacyjna i funkcje wykonawcze: Obszary te często sprawiają problem 

rodzinom oraz nauczycielom dzieci i nastolatków z mikrodelecją 22q. Najwięcej trudności 

sprawiają im testy, w których potrzebne jest przełączanie uwagi w celu sprostania różnym 

wymogom w ramach jednego zadania. Ponadto, ich znaczną słabością jest pamięć operacyjna, 

która pozwala na bieżąco trzymać w pamięci potrzebne informacje. Może to powodować 

trudności z wykonywaniem poleceń, zapamiętywaniem instrukcji i odbieraniem informacji w 

odpowiedniej kolejności. Do funkcji wykonawczych zaliczamy: zdolność człowieka do 

podejścia do nowego zadania, rozpoczęcia rozwiązywania go a następnie do oceny tego, co 

zostało przez niego zrobione. Stanowią one często słabą stronę osób z mikrodelecją 22q. 

Przejawia się to impulsywnością i problemami z elastycznym podejściem do stawianych 

przed nimi zadań. 

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny należą: podtest odporności na dystraktory 

i podtest na szybkość przetwarzania ze Skali inteligencji Wechslera dla dzieci – wersji trzeciej 



(WISC-III), podtest zapamiętywania zdań z Obszernego Testu Pamięci i Uczenia się 

(WRAML), podtest Zamku z NEPSY, Test Zamku Londyńskiego – Wydanie Drexela, Test 

Sortowania Kart Wisconsin (WCST), Test Łączenia Punktów – część B oraz Test Ciągłego 

Wykonywania Connorsa (CCPT). 

Interwencje: Odkryliśmy, że konsekwencja, struktura i ustalony porządek to trzy metody, 

które pozwalają lepiej radzić sobie z zachowaniem i zwiększyć pojemność uwagi. 

Namawiając dzieci do myślenia na głos i powtarzania poleceń, zachęcamy je do poprawy 

wyczucia i wykorzystania mowy wewnętrznej. Zawsze też przydaje się zmniejszenie ilości 

bodźców i dystraktorów. Co więcej, przygotowanie zadań, których nie da się zrobić źle i 

które pozwalają odnieść sukces pomoże dzieciom utrzymać koncentrację na wykonywanym 

zadaniu. Ponieważ dzieci te trudno dostosowują się do zmian, ważne jest, żeby pomóc im w 

przewidywaniu zmian, zanim te się pojawią. Ponadto, kiedy dzieci te mają do wykonania 

serię zadań, listy kontrolne lub inne sposoby samokontroli pomogą im zredukować ogrom 

rzeczy do zapamiętania i wziąć odpowiedzialność za to, co mają zrobić. Wreszcie, ponieważ 

trudność sprawia im układanie zdarzeń w porządku chronologicznym, problematyczne dla 

nich może również być monitorowanie upływu czasu podczas wykonywania prac domowych 

lub odrabiania zadań domowych. Stwierdziliśmy, że w tej sytuacji pomocne może okazać się 

zachęcanie ich do używania minutnika, w celu monitorowania własnych postępów. Z 

używania minutnika można zrobić aktywność wzmacniającą i ostatecznie pozwolić dziecku 

przejąć odpowiedzialność za proces monitorowania własnych poczynań. 

Przetwarzanie języka i przetwarzanie fonologiczne: U wieku przedszkolnym, opóźnienia w 

rozwoju mowy i języka są konsekwentnie obecne u każdego dziecka z mikrodelecją 22q11.2. 

Kiedy dzieci te osiągają wiek szkolny, rośnie ich zdolność do uczenia się materiału słownego, 

natomiast bardziej widoczne stają się występujące u nich trudności z koncentracją uwagi, 

zachowaniem, funkcjami niewerbalnymi i kompetencjami społeczno-emocjonalnymi. Jednak 

zarówno nasze badania, jak i te przeprowadzone przez logopedę z naszego zespołu, wskazują 

na to, że w tym wieku nadal występują u nich trudności z przetwarzaniem języka, a zwłaszcza 

z ustnym przetwarzaniem fonologicznym. Ten rodzaj przetwarzania fonologicznego obejmuje 

zdolność ustnego rozłożenia na części i „bawienia się” fragmentami języka mówionego, z 

których składają się wyrazy. Jest to ważny prekursor mowy czynnej i płynnego czytania. Inne 

słabe strony języka to: fluencja słowna w zakresie informacji fonologicznych, odtwarzanie 

akapitów i zdań, ekspresja i rozumienie języka.  

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny języka należą: podtesty języka z NEPSY, 

Kliniczna Ocena Podstaw Języka – wydanie trzecie (CELF-III), Test Rozwoju Języka-2 

(TOLD-2) oraz Test Fluencji Słownej (COWAT-FAS). 

Interwencje: W usprawnieniu zdolności przetwarzania fonologicznego pomóc może 

skorzystanie z opublikowanych programów nauczania oraz z aplikacji takich jak Fast For 

Word, Lindamood LiPS, McGuiness Phonographics i Earobics. Równolegle do korzystania z 

nich powinno się pracować z logopedą, certyfikowanym korepetytorem lub specjalistą od 

usprawniania funkcji poznawczych. W celu poprawy ogólnych umiejętności językowych, 

dziecko lub nastolatek powinno być pod opieką logopedy w szkole lub poradni. Osiągnęliśmy 

też dobre wyniki w rozumieniu języka dzięki zastosowaniu podczas lekcji w klasie FM 

Auditory Trainer. (Przypis tłumacza: FM Auditory Trainer jest specjalnym urządzeniem 

wzmacniającym stosowanym np. w klasie, w środowisku szkolnym. Składa się on z odbiornika 

noszonego przez ucznia oraz mikrofonu noszonego przez mówcę (np. nauczyciela), przez który 

przekazywany jest jego głos. Główną zaletą takiego urządzenia jest możliwość nadawania 

głosu mówcy bez tłumienia powodowanego przez dystans fizyczny czy hałas z otoczenia.) 



Matematyka i czytanie ze zrozumieniem: U większości dzieci i nastolatków z mikrodelecją 

22q11.2 konsekwentnie pojawiają się deficity w arytmetyce, rozumowaniu matematycznym i 

czytaniu ze zrozumieniem. Takie same trudności szkolne mają też dzieci z NVLD. Jeśli 

chodzi o matematykę, wydają się mieć one trudności ze zrozumieniem ilościowej logiki 

będącej podstawą matematycznych pojęć potrzebnych do sprawnego liczenia/rozumowania. 

To, że słabą stroną jest czytanie ze zrozumieniem wynika z połączenia kilku czynników: 

trudności z przetwarzaniem języka, organizacją, pamięcią operacyjną i dogłębnym 

zrozumieniem, które to umiejętności są potrzebne, aby zrozumieć dłuższe i bardziej złożone 

fragmenty tekstu. O metodach pomocy w obszarze czytania ze zrozumieniem wspomniano 

już wcześniej w sekcji na temat złożonej pamięci werbalnej. 

Metody oceny: Do reprezentatywnych metod oceny zdolności matematycznych należą: 

podtesty działań liczbowych i rozumowania matematycznego z Testu Osiągnięć Wechslera 

(WIAT), podtesty z matematyki z Testów Osiągnięć Woodstocka-Johnsona – w wersji 

poprawionej (WJTA-R) oraz Keymath. Do metod oceny czytania ze zrozumieniem należą: 

podtest czytania ze zrozumieniem z Testu Osiągnięć Wechslera (WIAT), podtest rozumienia 

fragmentów tekstu z Testów Osiągnięć Woodstocka-Johnsona – w wersji poprawionej 

(WJTA-R) i Test Czytania ze Zrozumieniem (TORC). 

Interwencje: Postępy w matematyce można uzyskać używając ze zrozumieniem takich 

manipulatorów jak pałeczki, klocki, koraliki i inne podobne obiekty. Dzieci uczą się określać 

je ilościowo i tworzyć ich symbole w swoich umysłach. Dzieci, które mają trudności z 

wizualizacją takich obiektów i pojęć, często mają także problemy z rozwiązywaniem zadań 

arytmetycznych i zadań tekstowych z matematyki. Tak więc prawdopodobnie trudności te 

występują również u dzieci z 22q, z powodu ich deficytów wzrokowo-przestrzennych. W 

efekcie, pomóc im może używanie manipulatorów lub wspomagających technik 

kinestetycznych takich jak Touch Math https://www.touchmath.com/. Za każdym razem, gdy 

wykorzystuje się Touch Math, należy pamiętać o jednoczesnym stosowaniu dodatkowych 

ćwiczeń wzmacniających, skierowanych na zrozumienie matematycznych pojęć, na których 

opierają się działania, nad którymi właśnie pracuje dziecko. Do szczególnie przydatnych 

programów komercyjnych należą: Discovery Math, Math Their Way i Stern Structural 

Arithmetic. Starszym dzieciom przyda się aplikacja Saxon Math, która ma wysoce 

ustrukturyzowany format. Jej wydawca wypuścił też program do nauki w domu, którego 

mogą używać rodzice dla utrwalenia materiału przerabianego w szkole. Informacje na jego 

temat można znaleźć na stronie internetowej wydawcy: www.saxonpub.com/products/Home_Study 

https://www.amazon.co.uk/Saxon-Study-First-Homeschool-Grade/dp/1565770188 Bardzo ważne jest, aby 

w nauczaniu dzieci z mikrodelecją 22q stosować jak najwięcej technik multisensorycznych. 

Zawsze gdy jest to możliwe, należy nakłaniać do wykorzystywania w nauczaniu tych dzieci 

wielu kanałów percepcyjnych: wzrokowego, słuchowego, kinestetycznego i dotykowego. 

Ponadto nauka powinna odbywać się w środowisku, które zachęca do aktywnej eksploracji i 

praktycznych doświadczeń z manipulatorami. 

Umiejętności społeczne, funkcjonowanie emocjonalne i zdolność do adaptacji: Ponieważ 

słabą stroną dzieci i nastolatków z mikrodelecją 22q11.2 jest przetwarzanie niewerbalne, są 

one szczególnie narażone na zaburzenia wynikające z deficytów w sferze społecznej, 

emocjonalnej i afektywnej. Z naszych własnych badań wynika, że osoby te częściej cierpią na 

zaburzenia internalizacyjne takie jak depresja, lęk i tendencja do przejawiania zachowań 

obsesyjnych i/lub kompulsywnych. Ponadto występują u nich znaczne trudności behawioralne 

w obszarze koncentracji uwagi. Do występujących u nich problemów należą: impulsywność, 

dekoncentrowanie się oraz częsta niemożność zapanowania nad tendencją do reagowania 

nawet w niestosownych momentach. Ponadto, zdają się mieć zaburzenia systemu 

https://www.touchmath.com/
http://www.saxonpub.com/products/Home_Study
https://www.amazon.co.uk/Saxon-Study-First-Homeschool-Grade/dp/1565770188


nagradzania, tzn. mają szczególny problem ze zrozumieniem nagród i konsekwencji, które 

stosują wobec nich rodzice i nauczyciele w celu nauki zachowania oraz wzmacniania 

pożądanych zachowań. Ogólnie, ich zdolności do adaptacji są opóźnione w stosunku do 

dzieci i nastolatków z populacji ogólnej. Największą trudność zdaje się im sprawiać radzenie 

sobie ze zmianami towarzyszącymi codziennemu życiu, codziennymi umiejętnościami 

życiowymi i umiejętnościami komunikacyjnymi niezbędnymi w interakcjach z innymi 

ludźmi. 

Metody oceny: Do reprezentatywnych metod oceny umiejętności społecznych i funkcji 

emocjonalnych należą: Kwestionariusze Diagnostyczne Achenbacha: Ocena Poziomu 

Zaburzeń Dzieci w wersjach: dla rodziców (CBCL) i dla nauczycieli (TRF), System 

Klasyfikacji Umiejętności Społecznych (SSRS) oraz formularze dla rodzica, nauczyciela i 

samooceny z Systemu Oceny Zachowań dla Dzieci (BASC). W obszarze zdolności do 

adaptacji rekomendowane są: Skala Zachowań Adaptacyjnych Vineland’a oraz Skale 

Samodzielności/Niezależnego Zachowania – wersja poprawiona (SIB-R).  

Interwencje: Konieczne jest zapisanie dzieci i nastolatków do grup, które specjalizują się w 

treningu umiejętności społecznych. Wskazane jest użycie w tym obszarze takich programów 

jak Skillstreaming (http://www.skillstreaming.com/). Zazwyczaj grupy te bywają 

organizowane w ramach programów pomocy psychologiczno-pedagogicznej w ich szkole lub 

przez szpitale i poradnie. Ponadto, tak często jak to możliwe, dzieci z 22q powinno zapisywać 

się na zajęcia pozalekcyjne, sportowe, w ramach społeczności lokalnej i/lub na zajęcia dla 

młodzieży organizowane przez ośrodki religijne, aby mogły rozwijać swoje umiejętności 

społeczne i aby stykały się z odpowiednimi wzorcami do naśladowania. Ponieważ w tym 

obszarze występują bardzo duże różnice pomiędzy dziećmi, niewskazane jest proponowanie 

przez nas specyficznej pomocy w obszarach umiejętności socjalno-emocjonalnych i adaptacji. 

Pomoc taka powinna być raczej określona z wyczuciem i przepisana dziecku w wyniku 

procesu konsultacji z neuropsychologiem, terapeutą behawioralnym, psychiatrą, 

psychologiem dziecięcym, pedagogiem lub psychologiem szkolnym i/lub licencjonowanym 

doradcą. Ogromnie ważne jest, żeby wszyscy specjaliści zaangażowani w dbanie o 

umiejętności społeczno-emocjonalne dziecka z 22q stale monitorowali jego postęp w tej 

dziedzinie i odpowiednio reagowali na jakiekolwiek sygnały cierpienia lub pogorszenie się 

symptomów w którymkolwiek z obszarów. Ponadto, powinno się zachęcać tych specjalistów 

do koordynacji swoich działań.  

Zapoznaliśmy się z wieloma historiami, którymi podzieliły się z nami rodziny i inne osoby 

wspierające rozwój dzieci z 22q. Wiele z nich opowiada o odniesionych sukcesach i dodaje 

otuchy. Wiele z nich pokazuje, jak niejasną i trudną zagadkę stanowi często każdy z 

przypadków. Mamy nadzieję, że dzięki dalszemu dzieleniu się informacjami i wskazówkami, 

zagadka ta stanie się mniej zagadkowa. Mamy też nadzieję, że działając razem, 

zainteresowani rodzice i specjaliści będą skuteczniej stawiać czoła i przezwyciężać wyzwania 

jakich dostarczają dzieci z mikrodelecją, a jednocześnie podkreślać jak wspaniałe zalety mogą 

te dzieci zaoferować innym. 

GŁOSY RODZICÓW 

Carson potrafi nas codziennie rozśmieszyć a zarazem sprawił, że nasze życie nabrało głębi, 

której nie doświadczylibyśmy przy innym dziecku. Chcemy zachęcić go do robienia w swoim 

życiu wszystkiego czego tylko zapragnie, a on już zademonstrował nam i lekarzom pragnienie 

osiągania sukcesów. Nie jesteśmy pewni dokąd prowadzi droga, którą zmierzamy, ale 

cieszymy się atrakcjami, które nas na niej spotykają dzięki Carsonowi. 



Potrzeby medyczne dzieci z mikrodelecją 22q11.2 

Co powinno nastąpić po postawieniu diagnozy 22q11.2? Ponieważ dzieci  
z mikrodelecją 22q11.2 mogą mieć różne problemy, np. z sercem, podniebieniem lub 
stylem uczenia się, warto wykonać kompleksowe badania we wszystkich obszarach, na 
które może wpływać ten zespół. W Szpitalu Dziecięcym w Filadelfii (CHOP) 
wszystkim pacjentom dotkniętym mikrodelecją 22q11.2 zalecamy wykonanie 
przynajmniej raz w życiu opisanych poniżej badań, aby wykluczyć istnienie 
jakichkolwiek potencjalnych problemów. (Poniższa lista jest nieustannie aktualizowana 
w miarę pojawiania się nowych wyników badań u pacjentów i dlatego nie jest 
wyczerpująca. Ponadto, należy zauważyć, że niektóre problemy, takie jak na przykład 
opóźnienie pojawienia się mowy, nie są widoczne zaraz po urodzeniu i mogą być 
zidentyfikowane dopiero z czasem). 

Kardiologia: Nawet jeśli u dziecka nie wykryto dotychczas żadnej wady serca, ważne 
jest wykonanie badań kardiologicznych. Niemniej jednak, prawdopodobieństwo 
wykrycia wcześniej niestwierdzonej wady jest niskie. Wśród badań może się znaleźć: 
prześwietlenie klatki piersiowej, EKG (elektrokardiografia, badanie elektrycznej 
czynności serca) i echo serca (echokardiogram, USG serca). 

Rozwój dziecka i psychologia: Dzieci z mikrodelecją 22q11.2 mogą różnić się od 
rówieśników stylem uczenia się, co powoduje konieczność uzyskania dodatkowej 
pomocy w szkole. Co więcej, małe dzieci mogą z opóźnieniem osiągać kolejne etapy 
rozwojowe i może być dla nich korzystna wczesna pomoc, w tym fizykoterapia, terapia 
zajęciowa i zajęcia z logopedą/terapia mowy. Dlatego ważne jest, żeby u pacjentów  
z 22q11.2 regularnie dokonywać oceny rozwoju, aby nie przegapić wystąpienia 
problemu i aby dobrać właściwą pomoc, jeśli będzie ona potrzebna. 

Zespół specjalistów zajmujących się rozszczepem podniebienia: Wszystkie dzieci  
z mikrodelecją 22q11.2 powinny zostać zbadane przez chirurga plastycznego, który 
specjalizuje się w rozszczepie podniebienia i niewydolność podniebienno-gardłowa 
(VPI). Ponadto powinien zbadać je logopeda, który oceni ich mowę, język i karmienie 
(u małych dzieci). Niektóre ośrodki dysponują specjalistycznymi metodami 
komputerowymi, przy pomocy których można dokonać obiektywnej oceny mowy, aby 
zdecydować, czy konieczna będzie dodatkowa pomoc. W niektórych zespołach są 
również specjaliści do spraw wzrostu oraz dentyści, którzy monitorują rozwój twarzy, 
szczęki i zębów. 

Endokrynologia: Niektóre dzieci mają w okresie noworodkowym problem z niskim 
poziomem wapnia i wymagają suplementacji. Często zajmują się tym kardiolog lub 
pediatra. Jeśli problem nie ustępuje, pacjent może zostać skierowany na konsultację u 
endokrynologa (lekarza zajmującego się hormonami). Ponadto,  u niektórych starszych 
pacjentów z mikrodelecją 22q11.2 występują problemy ze wzrostem (niski wzrost) i 
może im pomóc konsultacja u endokrynologa, gdyż  w niektórych przypadkach problem 
ten jest uleczalny. 



Otolaryngologia i audiologia: Dzieci z problemami podniebienia często mają 
problemy z zapaleniem ucha i może im się przydać wizyta u otolaryngologa (lekarza 
zajmującego się uszami, nosem i gardłem). Często przydatne jest zrobienie badania 
słuchu (audiogramu), gdyż niektórzy pacjenci z mikrodelecją 22q11.2 cierpią na jego 
ubytek. Ponadto, niektóre dzieci mają problemy z „głośnym” oddechem. To właśnie im 
najbardziej przyda się wizyta u otolaryngologa, która często odbywa się w ramach 
badań u specjalistów z zespołu zajmującego się rozszczepem podniebienia. 

Specjalista do spraw karmienia: Zazwyczaj w okresie noworodkowym występują 
problemy z karmieniem pacjentów z mikrodelecją 22q11.2. Może im pomóc wizyta  
u pediatry, specjalisty do spraw karmienia. Zalecana jest ona tylko w przypadku 
wystąpienia problemu. 

Genetyka: (przypis: mowa o Stanach Zjednoczonych) Najprawdopodobniej to 
genetyk będzie miał ogólną pieczę nad diagnozą. Obejmuje ona bycie na bieżąco z 
nowymi ustaleniami związanymi z mikrodelecją 22q11.2. Dlatego coroczna konsultacja 
u genetyka często pomaga odpowiedzieć na pytania dotyczące ogólnej opieki nad 
pacjentem, ryzyka nawrotów i dostępności diagnozy prenatalnej. 

Immunologia: Wiele noworodków z mikrodelecją 22q11.2 ma problemy z układem 
immunologicznym i dlatego mają problemy z infekcjami lub reakcją na niektóre 
szczepionki. Większość dzieci wyrasta z tych problemów przed ukończeniem 
pierwszego roku życia, ale u części z nich niektóre problemy nie ustępują również  
w okresie późniejszego dzieciństwa i w wieku dojrzałym. Sugerujemy, aby każdy 
pacjent został choć raz zbadany przez immunologa. 

Neurologia: Czasami u dzieci z mikrodelecją 22q11.2 występują takie symptomy jak 
zaburzenia napadowe lub problemy z równowagą, które wymagają pomocy neurologa. 
Naszym zdaniem w niektórych przypadkach pomocne może być wstępne badanie 
neurologiczne. 

Urologia: Niektórzy pacjenci z mikrodelecją 22q11.2 mają problemy z nerkami, w tym 
z brakiem nerki, co może zostać wykryte podczas USG nerek.  Ponadto, niektóre dzieci 
mają problemy z infekcjami dróg moczowych, nocnym moczeniem się lub 
częstotliwością oddawania moczu. Przyda się im wizyta u urologa specjalisty.  

Pozostałe: U niektórych pacjentów z mikrodelecją 22q11.2 powszechnie występują: 
zaparcia, bóle nóg i zmiany w tętnicach szyjnych (naczyniach krwionośnych, które 
doprowadzają krew do mózgu). Inni pacjenci z mikrodelecją 22q11.2 mają stosunkowo 
rzadkie problemy, np. nieprawidłowości kostne takie jak dodatkowe palce, dodatkowe 
żebra, brakujące kości przedramienia lub problemy z kręgosłupem, które czasami 
prowadzą do skoliozy (skrzywienia kręgosłupa), rozszczep kręgosłupa, młodzieńcze 
reumatoidalne zapalenie stawów, problemy ze wzrokiem, przedwczesne zamykanie się 
ciemiączka (kraniosynostoza) oraz problemy emocjonalne i psychologiczne. Pacjentów, 
u których wystąpi któryś z powyższych problemów, kieruje się do odpowiednich 
lekarzy specjalistów.  


