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TYE OKEADKI

Mikrodelecja 22ql11.2 jest obecnie uznawana za jedna z najczgstszych przyczyn
wystepowania wad wrodzonych, takich jak rozszczep podniebienia i wrodzone wady serca,
jak rowniez za istotng przyczyne opdznieh w rozwoju mowy, problemow z karmieniem i
trudnosci szkolnych. Dopiero na poczatku lat dziewieédziesigtych dwudziestego wieku udato
si¢ stworzy¢ I powszechnie udostepni¢ test laboratoryjny, za pomocg ktoérego mozna
jednoznacznie zdiagnozowaé¢ mikrodelecj¢. Dlatego wiele dzieci z jej objawami nadal
pozostaje niezdiagnozowanych. Obecnie wiadomo juz, ze wlasnie to zaburzenie
chromosomalne jest przyczyng wielu zespotow zaburzen opisanych niezaleznie przez kilku
lekarzy klinicystow. Naleza do nich Zespot Di George’a, syndrom podniebienno-sercowo-
twarzowy, CTAF (od angielskiej nazwy: conotruncal anomaly face syndrome) oraz niektore
przypadki autosomalnie dominujacego Zespotu Opitza G/BBB i sercowo-twarzowego
Zespotu Cayler’a.

Celem niniejszego poradnika jest objasnienie problemow medycznych towarzyszacych
mikrodelecji i przedstawienie rodzicom, nauczycielom i lekarzom opisu jej objawdw oraz
dostgpnych sposobow leczenia. Ponadto poswigciliSmy uwage rozwojowi mowy i jezyka,
wczesnemu rozwojowi dziecka i stylom uczenia si¢ oraz odpowiednim dla nich specyficznym
metodom interwencji. A dzigki zilustrowaniu artykutow zdjeciami dzieci z mikrodelecja
22011.2 mamy nadziej¢ pokazaé jak pickne i radosne sa ich buzie.
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rozwijaniem wiedzy i opiekq nad pacjentami z delecjq chromosomalng 22q11.2.
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SEOWNICZEK TERMINOW

Amniopunkcja

Metoda diagnostyki prenatalnej majaca na celu wykrycie
niektorych  wad  wrodzonych, takich jak  zaburzenia
chromosomalne, zaburzenia biochemiczne 1 nieprawidiowe
geny. Jame brzuszng matki nakluwa si¢ iglg i pobiera si¢ do
badania niewielkg ilo§¢ wod ptodowych (zawierajacych komorki
owodniowe). Komorki, w ktérych znajdujg si¢ chromosomy, sg
namnazane w laboratorium 1 nastgpnie badane pod
mikroskopem. Badanie przeprowadza si¢ okolo 16 tygodnia

cigzy.

ASD

(skrét od angielskiej nazwy: atrial septal defect) Ubytek w
przegrodzie mig¢dzyprzedsionkowej, czyli nieprawidtowe duze
polaczenie miedzy dwoma przedsionkami serca

Biopsja kosmowki

Metoda diagnostyki prenatalnej majaca na celu wykrycie
niektorych  wad wrodzonych, takich jak zaburzenia
chromosomalne i nieprawidtowe geny; jam¢ brzuszng lub szyjke
macicy matki nakluwa sie igla 1 pobiera probke tkanki
(kosmkdéw kosmowki) w miejscu, gdzie tozysko i macica tacza
si¢ ze sobg; komorki, w ktérych znajduja si¢ chromosomy, sa
namnazane w laboratorium i nastgpnie badane pod
mikroskopem. Badanie przeprowadza si¢ okolo 12 tygodnia

ciazy.

Chromosomy Struktury w komorkach organizmu, na ktérych znajduja si¢ geny
(ktore determinujg wszystkie nasze cechy, wzrost, kolor wtosow
1 oczu itp.); maja ksztalt pateczek 1 widoczne sa wylacznie pod
mikroskopem.

Ciemiaczko Migkka, nieskostniata czes$¢ czaszki

DNA Kwas deoksyrybonukleinowy; czasteczka bedaca nos$nikiem

informacji genetycznej, czyli cech dziedzicznych

Dreniki stosowane w
myringotomii
(paracentezie)

(takze: Myringotomy tubes); mate rurki umieszczane w btonie
bebenkowej, po jej nacigeciu, w celu usunigcia ptynu z ucha
srodkowego

Duza motoryka

Ruchy duzych migéni ciata

Dysfagia

Utrudnione potykanie, problemy z karmieniem

Dziedziczny

(Problem) wystepujacy ,,rodzinnie”, pochodzenia genetycznego

Echokardiogram

Echo serca, USG serca

Edukacja specjalna

Szkolnictwo dla dzieci niepelnosprawnych




EKG Elektrokardiogram, badanie elektrycznej czynnosci serca

Ekspresja jezyka Umiejetnos¢ uzywania gestow, stow 1 symboli pisemnych do
komunikowania si¢

Endokrynolog Lekarz, ktory zajmuje si¢ pacjentami majgcymi problemy z

gruczotami dokrewnymi, np. przytarczycami (ktére wytwarzaja
parathormon regulujacy poziom wapnia); zajmuje si¢ tez
wzrostem (hormonem wzrostu), leczeniem cukrzycy

Faza gardtowa

Faza potykania, w trakcie ktorej pokarm przechodzi nad drogami
oddechowymi do przetyku

Faza ustna transportowa

Faza potykania, podczas ktérej pokarm przesuwany jest za
pomocy jezyka w kierunku gardta

Fenotyp Widoczne skutki ekspresji genow; to co obserwuje si¢ U
pacjenta, ktory ma chorobe genetyczng
FISH Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ; test laboratoryjny stuzacy

do wykrywania dodatkowych lub brakujacych czgsci
chromosomow, ktore sg czesto zbyt mate, aby mozna je byto
dostrzec obserwujac chromosomy pod mikroskopem

Fizykoterapeuta (PT)

(skrét od angielskiej nazwy: Physical Therapist); profesjonalista
medyczny, ktory zajmuje si¢ usprawnianiem duzej motoryki i
przezwyci¢zaniem takich problemow jak stabe napigcie
mig$niowe

Funkcje, procesy
poznawcze

Procesy postrzegania, myslenia, rozumowania i analizowania

Genetyczny

Problem, ktory moze wystgpowaé ,rodzinnie”, z jednego
pokolenia na drugie albo wystgpowaé u rodzenstwa lub innych
krewnych; moze si¢ tez pojawi¢ jako ,,nowa mutacja”, czyli gen,
ktéry ulegl zmianie w komorce jajowej, plemniku lub zygocie
(czyli powstatej w wyniku zaptodnienia pierwszej komorce
organizmu dziecka)

Genetyk kliniczny

Lekarz  specjalizujacy si¢ w  chorobach  wrodzonych
(genetycznych)

Genotyp Zespot wszystkich genow danego osobnika, czyli to jakie geny
faktycznie wystepuja u danej osoby

Geny Znajduja si¢ na chromosomach; decyduja o wszystkich naszych
cechach, wzroscie, kolorze wtosow 1 oczu itp.

Grasica Gruczot w klatce piersiowej, ktory pelni role w funkcjonowaniu

uktadu immunologicznego




Hipotonia

Obnizone napigcie migsniowe

Immunizacja,
uodpornienie

Uzycie zastrzykow lub innych metod w celu zapobiezenia
zarazenia si¢ przez kogo$ choroba

Immunolog Lekarz zajmujacy si¢ dzie¢mi, ktére majg problemy z uktadem
»obronnym” organizmu, czyli uktadem immunologicznym,
odpornosciowym

Interwencja Zapewnienie dzieciom terapii i innych specjalistycznych
programOw wsparcia, aby poméc im jak najszybciej w pehni
wykorzysta¢ ich potencjat

1Q lloraz inteligencji, iloSciowa miara inteligencji dziecka, czyli
jego zdolno$ci poznawczych, zmierzona w standaryzowanych
testach

Jezyczek podniebienny Wyrostek zwisajacy z tytu gardta

Jezyk Ekspresja i rozumienie ludzkiej komunikacji

Kardiolog Lekarz zajmujacy si¢ diagnozowaniem i leczeniem chordb serca

Kariotyp Kompletny zestaw chromosoméw komdrki organizmu

(Klasy) Integracyjne

Umieszczanie dzieci niepelnosprawnych w zwyktych klasach w
srodowisku szkolnym i przedszkolnym

Komory

Dolne jamy serca

Komorka

Najmniejsza widoczna pod mikroskopem jednostka organizmu;
zawierajaca w swoim jadrze chromosomy

Kraniosynostoza

Przedwczesne skostnienie szwdw czaszkowych

Kregi Kosci kregostupa

Laryngolog Lekarz zajmujacy sie chorobami uszu, nosa i gardta

Limfocyty B Komorki organizmu, ktéore odpowiadaja za produkcje
immunoglobulin (przeciwciat — IgM, 1gG, IgA); ich zadaniem
jest zabijanie zarazkow, takich jak wirusy, grzyby i bakterie

Limfocyty T Komorki organizmu, ktore chronig go przed infekcjami; naleza
do nich limfocyty Tc (cytotoksyczne), Th (pomocnicze) i
regulatorowe

Mata motoryka Ruchy matych migéni ciata, takich jak migsnie dloni, stop i
palcow

Matoptytkowos¢ Utrzymujacy sie niedobor ptytek krwi




Mikrocefalia, matoglowie

Maly rozmiar glowy (wada rozwojowa charakteryzujaca si¢
nienaturalnie matymi wymiarami czaszki)

MIZS

Mtodziencze idiopatyczne zapalenie stawOw, inne nazwy:
mtodziencze reumatoidalne zapalenie stawow, choroba Stilla

Motoryka jamy ustnej

Uzywanie mig¢$ni wewnatrz i wokot jamy ustnej oraz twarzy

Naglosnia Struktura, ktéra zazwyczaj zastania wejscie do tchawicy, aby
jedzenie dostato si¢ do przetyku, a nie do ptuc
Napad padaczkowy, Nagta utrata przytomno$ci spowodowana zaburzeniami

zaburzenia napadowe,
drgawki

wytadowan elektrycznych w mézgu

Nerkowy

Dotyczacy, odnoszacy si¢ do nerek

Niedoczynnos¢ tarczycy

Obnizona produkcja hormonow tarczycy przez tarczyce

Nosowanie (otwarte)

(0o mowie, brzmieniu) zbyt nosowe; za duzo powietrza ucieka
przez nos

Obustronny

Dotyczacy obu stron ciata

Okulista

Lekarz zajmujacy si¢ oczami

Opo6znienia rozwojowe

Zdolno$ci uczenia si¢ i motoryczne s3 stabsze niz si¢ tego
oczekuje

Otolaryngolog

Lekarz specjalizujacy si¢ w chorobach uszu, nosa, gardta i krtani

Plastyka ptatem
podniebienno-gardtowym
(PPF)

(skrét od angielskiej nazwy: Posterior Pharyngeal Flap);
operacja chirurgiczna korygujaca niewydolnos¢ podniebienno-
gardtowa (VPI)

Plytki krwi

Komérki krwi, ktore uczestnicza w jej krzepnieciu; trombocyty

Podniebienie migkkie

Tylna cze$¢ ,,sklepienia jamy ustnej”

Przedsionki Dwie gbrne jamy serca

Przegroda Sciana pomiedzy komorami serca zbudowana z tkanki mig$nia
Sercowego

Przetyk Przewod aczacy jame ustng z zotadkiem

Przewdd pokarmowy

Przetyk, zotadek 1 jelita, ktére umozliwiajg trawienie pokarméw

Ramie dlugie
chromosomu (Q arm)

Ramie¢ dlugie chromosomu; opisane po raz pierwszy przez
Francuzéw i1 nazwane przez nich ,,q” dlatego, ze ,,q” wystepuje
w alfabecie po ,p”, ktorym oznaczane jest ramie krotkie




chromosomu (,,p” pochodzi od ,,petite”’, mate po francusku)

Ramige krotkie
chromosomu (P arm)

Ramie¢ krétkie chromosomu; opisane po raz pierwszy przez
Francuzéw, tak wigc ,,p” pochodzi od ,petite” (,,mate” po
francusku)

Rozszczep Otwor, szczelina
Rozszczep kregostupa Wrodzona  wada  kregostupa; otwor w  kregostupie
(tylny) (niezamknigcie kanatu kregowego); rdzen kregowy czesto

wystaje na zewnatrz kregdw, co prowadzi do jego uszkodzenia

Rozszczep podniebienia

Otwor/szczelina w sklepieniu jamy ustnej

Rozszczep wargi

Brak potagczenia si¢ wargi w jedng calo$¢ w czasie rozwoju
(ptodowego); otwor/szczelina w wardze

Rozumienie jezyka Umiej¢tno$¢é rozumienia ustnej i pisemnej komunikacji oraz
gestow

Rozwdj Proces rozwoju i uczenia si¢, podczas ktorego dziecko nabywa
umiejetnosci i kompetencje

Sercowy Dotyczacy serca

Sinica Sinoniebieskie zabarwienie skory spowodowane
niedotlenieniem organizmu (niskim poziomem tlenu we krwi)

Skolioza Skrzywienie kregostupa, zwane czgsto ,,bocznym skrzywieniem
kregostupa”

Standaryzowany Test Test, w ktorym wyniki dziecka porownuje sie¢ do wynikéw jego

réwiesnikow

Stymulacja niemowlaka

Weczesna interwencja u matych dzieci

Tchawica

Narzad taczacy gérne drogi oddechowe (usta i nos) z plucami

Terapeuta zajeciowy (OT)

(skrot od angielskiej nazwy: Occupational Therapist)
Profesjonalista medyczny, ktory zajmuje si¢ usprawnianiem
matej motoryki

Trzeci migdat

Skupisko tkanki chtonnej, potoZzone za nosem i jama nosow3a

Ultrasonografia

Zastosowanie fal dzwigkowych do stworzenia obrazu narzadu
znajdujacego si¢ wewnatrz ciata, np. nerek

Umiejetnosci
komunikacyjne

Umiejetno$¢ uzywania jezyka do odbierania (recepcji) i
przekazywania (ekspresji) informacji

Umiejetnos$ci spoteczne

Umiejetnos¢ komunikowania si¢ z innymi ludZzmi 1




funkcjonowania w grupach

Urolog Lekarz zajmujacy si¢ pacjentami z chorobami uktadu
moczowego, tj. nerek, pecherza moczowego itp.

VPI (skrét od angielskiej nazwy: velopharyngeal incompetence)
Niewydolno$¢ podniebienno-gardtowa; niemoznos$¢ zetknigcia
si¢ podniebienia z gardlem w czasie ptaczu, przetykania i
mowienia; czesto powoduje wystepowanie hosowania otwartego
i regurgitacj¢ przez nos (ulewanie ptynéw przez nos)

VSD (skrot od angielskiej nazwy: ventricular septal defect) Ubytek w
przegrodzie mi¢dzykomorowej, czyli nieprawidiowe duze
potaczenie migdzy dwoma komorami serca

Wody ptodowe Plyn otaczajacy ptdéd w macicy kobiety

Wokalizacje Wymowa glosek

Wrodzony (Problem) istniejacy od chwili narodzin

Zachlys$nigcie si¢

Przypadkowe dostanie si¢ ptynéw lub ciat statych do ptuc

Zapalenie ucha
srodkowego

Pojawienie si¢ ptynu w uchu srodkowym, za btong b¢benkowa

Zespo6t (cech), syndrom

Zbiér objawOw powtarzajacy si¢ u pacjentow

Zgbodot

Dzigsto (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 22ql11.2 jest bardzo interesujaca i1 warta opisania. Jednak nim
przystagpimy do jej przedstawienia, musimy najpierw wyjasni¢ kilka termindw, tak aby kazdy
z naszych czytelnikow miat takg sama podstawowa wiedz¢ na ten temat. Jak moze niektorzy
styszeli, syndrom czyli zespdt chorobowy to po prostu zbiér charakterystycznych objawow,
ktére wystepuja u cierpigcych na niego pacjentow. Przyktadowy zestaw takich objawow
obejmuje: problemy z sercem, otwor w podniebieniu (nazywany rozszczepem podniebienia)
oraz nietypowy styl uczenia si¢. Syndromy z reguty nazywane s3 na cze$¢ osoby lub oséb,
ktére pierwsze opisaty ich charakterystyczne objawy. Kiedy zidentyfikuje si¢ przyczyne
wywolujaca dany syndrom, jego nazwa moze zosta¢ zmieniona w celu odzwierciedlenia
przyczyny jego wytgepowania, np. zaburzen w substancjach chemicznych, zmian w
chromosomach lub genach.

Geny zbudowane sg z substancji chemicznej zwanej DNA i znajduja si¢ na chromosomach.
Wigkszo§¢ 0s6b ma 23 pary chromosoméw (czyli w sumie 46). W kazdej parze jeden z
chromosomow pochodzi od matki a drugi od ojca. Pierwsze 22 pary chromosoméw okreslane
sa po prostu numerami od 1 do 22, natomiast chromosomy z 23 pary nazywane sg
chromosomami ptciowymi, gdyz determinuja one pte¢ osoby (meska lub zenska).
Chromosomy znajduja si¢ w kazdej komorce ciata. Zaréwno komorki jak 1 zawarte w nich
chromosomy sg tak mate, ze mozna je zobaczy¢ wytacznie pod mikroskopem.

Poniewaz geny znajduja si¢ wewnatrz chromosoméw, nie mozna ich zobaczy¢ pod
mikroskopem. Jednak mozna je badaé przy uzyciu specjalnych testow ,,molekularnych”.
Chromosomy i geny mozna poréwnaé do pociggu towarowego. Tak jak pociag sklada si¢ z
okreslonej liczby ponumerowanych wagondéw, tak chromosomy maja okreslong liczbe
prazkow. I tak jak patrzac na pociag widzimy jego wagony, tak tez patrzac przez mikroskop
widzimy chromosomy i ich charakterystyczne sekwencje prazkow. Jednak patrzac na pociag
nie mozemy zobaczy¢ znajdujacych sie w wagonie skrzyn, dopoki nie otworzymy jego drzwi.
I tak samo jest z chromosomami — geny sg jak skrzynie wewnatrz wagonu.

Kiedy w czasie poczgcia dziecko otrzyma od rodzicow za duzo lub za mato materiatu
genetycznego, po urodzeniu moga si¢ pojawi¢ problemy. Naleza 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 czeéci chromosomu, powazna zmiana w sekwencji materialu genetycznego na
chromosomie oraz brakujace lub dodatkowe geny. Poniewaz to geny stanowig plan, na
podstawie ktorego powstaje caly organizm, kiedy zabraknie ktéregos$ z nich lub pojawi sie
jego dodatkowa kopia, plan ulega zmianie, co czesto prowadzi do powstawania wad
wrodzonych 1 trudnosci szkolnych.

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

U os6b z mikrodelecja 22q11.2 brakuje bardzo matego fragmentu chromosomu 22 (co nosi
nazwe delecji chromosomowej lub ubytku cze$ci chromosomu). Osobom zajmujacym si¢
genetyka nazwa ql1.2 mowi, ze brakujacy fragment znajduje si¢ na charakterystycznej czesci
chromosomu, oznaczanej literg ,,q” 1 zwanej dhugim ramieniem chromosomu. Chromosomy



sg podzielone na 2 czg$ci, gorna czes¢ to krotkie ramie (oznaczane literg ,,p”), a dolna to
dlugie rami¢ (oznaczane litera ,,q”"). Aby mozna bylo dokonywa¢ poréwnan, konieczna jest
znajomos$¢ lokalizacji brakujgcego fragmentu materiatu genetycznego, gdyz jesli u 2 dzieci
brakuje innych fragmentéw tego samego chromosomu, to sg to zupeklnie nieporéwnywalne
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 Dziecigcego w
Filadelfii odkryli, ze u pacjentdow z zespolem Di George’a wystepuje zmiana w budowie
chromosomu 22, ktora powoduje, ze brakuje u nich bardzo matego fragmentu materiatu
genetycznego na dlugim ramieniu (q) chromosomu 22. Zmiana ta byla widoczna pod
mikroskopem, co jest istotne gdyz, jak zobaczycie w dalszej czesci tego rozdziatu, wickszos¢
mikrodelecji 22q11.2 nie jest widoczna pod mikroskopem, gdyz jest zbyt mata.

Pacjenci z zespotem Di George’a majg szereg charakterystycznych objawow, do ktérych
nalezg: specyficzne wady serca (przerwanie tuku aorty, wspolny pien tetniczy, ubytek w
przegrodzie migdzykomorowej, tetralogia Fallota itp.), problemy z wapniem, problemy z
infekcjami (spowodowane nieprawidlowosciami grasicy) oraz sporadycznie rozszczep
podniebienia. Dr. Angelo Di George, ktéry pierwszy opisat ten zespot objawdw, pracowat i
nadal pracuje jako endokrynolog w Szpitalu Dzieciecym Swietego Krzysztofa w Filadelfii.

Po dlugich latach ciezkiej pracy zespol doktora Emanuela ze Szpitala Dziecigcego w
Filadelfii ustalit, ze 25% pacjentow z zespolem Di George’a ma widoczng pod mikroskopem
delecj¢ na chromosomie 22. Jednak zastanawial ich fakt, ze delecja nie jest widoczna u
pozostalych mniej wigcej 75% pacjentdw z zespotem Di George’a. W 1991 roku, pracujaca w
laboratorium doktora Emanuela lekarz medycyny Deborah Driscoll, za pomocg specjalnego
testu ,,molekularnego” odkryta submikroskopowa delecje chromosomu 22q11.2 u wiekszosci
pacjentdw z zespotem Di George’a. Oznaczato to, ze chociaz ubytek materialu genetycznego
nie byt widoczny pod mikroskopem, za pomoca specjalnego testu DNA zwanego FISH
(fluorescencyjnej hybrydyzacji in situ) mozna bylo udowodni¢, ze brakuje fragmentu
chromosomu. Test ten mozna poréwnaé¢ do dziatania klucza i zamka. Osoba pracujaca w
laboratorium ma ,.klucz”, ktory ,,zapala si¢” (fluoryzuje) jesli odnajdzie pasujacy do siebie
»zamek” na chromosomie. Jesli na jednym z pary chromosoméw 22 brakuje ,,zamka”, to
odpowiedni fragment (okres$lany jako ql1.2) ,,zapala si¢” si¢ tylko na jednym z nich, co
potwierdza, ze pacjentowi brakuje fragmentu materialu genetycznego na chromosomie 22.

Wickszo$¢ rodzicow przebadanych pacjentéw z mikrodelecja 22q11.2, ktora wywotata u nich
zespot Di George’a, sama nie miata tej mikrodelecji. Zatem zmiana w chromosomie 22
pojawita si¢ u pacjentow jako ,,nowa mutacja”. Byla to i nadal jest wazna informacja, gdyz
jesli rodzice maja prawidlowe chromosomy, to szansa na powtdrne pojawienie si¢
mikrodelecji w kolejnych cigzach jest raczej niewielka. W okoto 10% przypadkow rowniez
rodzic ma pewne problemy, np. wade serca, oraz wystepuje u niego mikrodelecja 22q11.2.
Osoba z mikrodelecja ma 50% szans¢ przekazania chromosomu z delecjg swoim dzieciom.
Mozliwo$¢ posiadania wiecej niz jednego dziecka z delecja przez rodzica, u ktoérego ona
wystepuje, jest zjawiskiem losowym, czyli jest taka sama jak szansa rzucenia dwa razy po
kolei monetg 1 otrzymania za kazdym razem ,,orta”. Problemy medyczne u dzieci, ktore
odziedziczyty chromosom 22 z mikrodelecja, moga wystepowaé w réznym nasileniu, na
przyktad moga mie¢ one bardzo tagodne choroby serca, bardzo powazne choroby serca lub
nie mie¢ zadnych probleméw z sercem.

Co jeszcze wydarzyto sie w historii mikrodelecji 22q11.2?



Cofnijmy si¢ nieco w czasie. W 1968 roku William Strong, lekarz z Cleveland, opisat u 4
cztonkéw jednej rodziny jednoczesne wystepowanie: nieprawidtowosci kardiologicznych
(prawostronnego tuku aorty), trudnosci szkolnych 1 charakterystycznego wygladu twarzy. W
1976 roku Dr. Kinouchi, lekarz z Japonii, opisal charakterystyczny wyglad twarzy
wystepujacy u pacjentow z chorobami serca (wrodzonymi wadami drog odptywu krwi z
serca) 1 nazwat go CTAF (od angielskiej nazwy: conotruncal anomaly face syndrome). W
1978 roku, doktor Robert Shprintzen, logopeda z Nowego Jorku, opisal zaburzenia
dziedziczne, przy ktorych u pacjentow wystepowal rozszczep podniebienia lub VPI
(niewydolno$¢ podniebienno-gardtowa, czyli niezdolno$¢ tylnej czesci podniebienia i gardia
do odseparowania jamy ustnej od nosowej w czasie normalnego mowienia, na skutek czego
glos pacjenta brzmi jakby byl on przezigbiony), wady serca, trudnosci szkolne i
charakterystyczny wyglad twarz. Nadal im nazwe zespotu podniebienno-sercowo-
twarzowego. W 1980 roku, pracujacy rowniez w Japonii Dr Shimizu zauwazyl, ze wystgpuje
wiele podobienstw pomiedzy pacjentami, u ktérych zdiagnozowano CTAF, a tymi z zespotem
Di George’a. Dr. Shimizu opisal pacjenta, ktoéry miat zarowno charakterystyczne objawy
zespotu Di George’a jak i CTAF. W 1981 roku, Dr Shprintzen przejrzal przypadki pacjentow,
u ktorych opisano CTAF i zasugerowatl, ze wystepuje u nich zespdt podniebienno-sercowo-
twarzowy.

Po doniesieniach Dr. Shprintzena na temat pacjentow z syndromem podniebienno-sercowo-
twarzowym (skrot od angielskiej nazwy: VCFES), Tony Lipson, lekarz i genetyk z Australii,
podkreslit duza zmienno$§¢ w charakterystycznych objawach migdzy pacjentami, nawet w
ramach jednej rodziny. Dr. Lipson zasugerowal rdwniez, ze pacjenci z problemami
podniebienia z reguty dobrze reagowali na ich leczenie. Zauwazyl, ze poniewaz wiele
objawoéw u pacjentow z VCEFS jest bardzo subtelnych, pediatrzy moga w ogdle nie
podejrzewaé wystgpowania tego zespotu, co prowadzi do opdznienia w rozpoczeciu leczenia
nosowania otwartego (czyli sposobu mowienia, ktory sprawia wrazenie moéwienia przez nos).
Zaapelowal o jak najwcze$niejsze stawianie diagnozy tego zespotu, tak aby mozna bylo
rozpocza¢ leczenie. Jednakze az do niedawna nie istnial skuteczny test, ktory mozna byltoby
wykona¢ w okresie noworodkowym.

Dalszy cigg historii

W 1990 roku, C.A. Stevens, lekarz z Utah, opisal pacjenta z zespotem Di George’a, ktérego
ojciec mial rozszczep podniebienia, trudno$ci ze zwalczaniem infekcji i rysy twarzy pasujace
do VCFS. Wczesniej magister Rosalie Goldberg z Nowego Jorku, zasugerowata czgsciowe
pokrywanie si¢ charakterystycznych objawdw, takich jak problemy z wapniem i problemy z
infekcjami, pomiedzy pacjentami z zespolem Di George’a i VCFS. Kiedy Dr. Lipson
przyjrzat si¢ przypadkom pacjentéw z VCFS, okazalo si¢, ze 6 z 38 mialo cechy zar6wno
zespohu Di George’a jak i VCFS. Niedawno doktorzy Weyerts i Jones z San Diego odkryli, ze
problemy medyczne widoczne u starszych pacjentow z zespotem Di George’a i VCSF sa nie
do odroznienia. W 1992 roku, nadal pracujaca w Szpitalu Dzieciegcym w Filadelfii Dr.
Driscoll wykazata, Zze ogromna wigkszos$¢ pacjentow z VCFS ma delecje 22q11.2. Co wigcej,
stwierdzila, ze delecja ta nie rézni si¢ od delecji wystepujacej u pacjentéw z zespolem Di
George’a. To odkrycie wyjasnito przyczyne pokrywania si¢ objawdéw klinicznych przy obu
diagnozach, a zatem potwierdzito poglad, ze jest to tak naprawde jeden i ten sam zespot.

Historia zatacza jeszcze szerszy krgg

Od czasu odkrycia przez Dr. Driscoll, ze zespot Di George’a i VCFS sg tak naprawde tym
samym syndromem, do listy dodano jeszcze inne ,,zespoty/syndromy”, w ktorych przyczyna



problemow u pacjenta jest mikrodelecja 22q11.2. Obecnie zalicza si¢ do nich: opisany przez
Japonczykow CTAF oraz jeden z rodzajow zespotu Opitza G/BBB. Zespot Opitza G/BBB
zostal po raz pierwszy opisany przez Johna Opitza, lekarza z Montany. Do jego cech
charakterystycznych naleza: hiperteloryzm (nadmierna odleglo$¢ pomigdzy oczami),
spodziectwo (otwOr w penisie nie znajdujacy si¢ na jego koniuszku), problemy z potykaniem i
glo$ny oddech. Objawy te charakteryzuje duza zmienno$¢ wsrod dotknigtych nimi czlonkéw
rodziny i mogg one przybiera¢ posta¢ od powaznych do tagodnych. W 1995 roku magister
Donna McDonald-McGinn i Elaine Zackai, lekarz ze Szpitala Dziecigcego w Filadelfii,
opisaty pacjenta z zespotem Opitza G/BBB, u ktorego cechy charakterystyczne nie pokrywaty
si¢ z zespolem Di George’a ani VCFS, ale u ktorego stwierdzono mikrodelecj¢ 22q11.2.
Ponadto opisaty one pacjentow, wsrod nich ojca i syna, u ktorych wystepowaty cechy
wszystkich tych trzech zespotow 1 z ktdrych wszyscy okazali si¢ mie¢ mikrodelecje 22q11.2.
Po ukazaniu si¢ ich badan Julie Fryburg, lekarz z Virginii oraz doktorzy Lacassie i Arriaza z
Nowego Orleanu niezaleznie od siebie opisali pacjentow z cechami zaréwno zespolu Opitza
G/BBB, jak i VCFS oraz z mikrodelecja 22q11.2.

Podsumowujac, uwaza si¢, ze mikrodelecja 22ql1.2 jest przyczyng lezaca u podstaw
probleméw medycznych wystepujacych u ogromnej wigkszosci pacjentdow z zespotem Di
George’a, zespotem podniebienno-sercowo-twarzowym, CTAF 1 u niektorych pacjentow z
zespolem Opitza G/BBB. Ponadto, to jaka nazwe nadaje si¢, aby opisaé zespot
charakterystycznych objawoéw u konkretnego pacjenta, zalezy z reguty od tego, do jakiego
specjalisty si¢ on zglosil. Przyktadowo, pacjenci zdiagnozowani jako CTAF zglaszaja si¢ do
kardiologéw ze wzgledu na posiadang wade serca. Tak samo jest w przypadku wielu
pacjentdow z zespotem Di George’a, ktorzy czesto oprocz wad serca maja problemy z
wapniem 1 grasicg. Pacjenci, u ktorych zdiagnozowano VCEFS sa z reguly starsi 1 zglaszajg si¢
do placowek zajmujacych sie rozszczepem podniebienia, ze wzgledu na rozszczep
podniebienia lub VPI. Natomiast pacjenci z zespotem Opitza G/BBB czgsto zglaszaja si¢ do
laryngologow ze wzgledu na glo$ny oddech. Tak wigc wrazenie, ze diagnozy te rdznig si¢ od
siebie mozna wyjasni¢ tendencja kazdej grupy specjalistow do skupiania si¢ na wilasnej
dziedzinie wiedzy.

ILUSTRACJA NA STRONIE 2:
chromosome — chromosom, gene A, B, C —gen A, B, C
Chromosomy sq jak wagony w pociggu towarowym, a geny jak skrzynie wewngtrz wagonow

ILUSTRACJA NA STRONIE 3:

(A) ROZKEAD CHROMOSOMOW

(B) MEZCZYZNA 46.XY

(C) KOBIETA 46.XX

(4) Chromosomy, tak jak wyglgdajg one w komorce.

(B),(C): Chromosomy u mezczyzny i u kobiety, pogrupowane w pary.

ILUSTRACJA NA STRONIE 5:
Prawidlowy wynik badania FISH, na ktorym widoczna jest fluorescencja na kazdym z pary
chromosomow 22

Badanie FISH pokazujgce brak fluorescencji na jednym z pary chromosomow 22 z
mikrodelecjg q11.2

ILUSTRACJA NA STRONIE 6:
Historie mikrodelecji 22q11.2 mozna porownac do pradawnej opowiesci o grupie slepcow, z



ktorych kazdy starat sie rozpozna¢ stonia, badajgc tylko jedng jego czes¢. Kazdy z nich
poprawnie opisal swojq czes¢, ale zaden nie byl w stanie dostrzec petnego obrazu. Tak wiec

kilka zaburzen, ktore kiedys uwazano za osobne przypadki, okresla si¢ obecnie nazwg
mikrodelecji 22q11.2.



Lekarz pierwszego kontaktu a pacjent z zespotem mikrodelecji 22q
Lekarz medycyny Patrick S. Pasquariello Jr.

Mikrodelecja chromosomu 22q11.2 powoduje szereg roznorodnych zaburzen. Obserwuje si¢
bardzo réznorodne spektrum objawoéw od tagodnych do cigzkich. Ulegaja one nieustannym
zmianom. W niektorych przypadkach mikrodelecja moze wplyna¢ na niemal kazdy narzad, a
czasami moze wywotywaé tylko minimalne objawy. Wydaje si¢, Zze nie ma jeszcze
ostatecznego wyjasnienia, dlaczego u jednych pacjentdow wystepuja zmiany w wielu
narzadach, a u innych skutki mikrodelecji sg niewielkie.

Istotne znaczenie ma wczesne wykrycie mikrodelecji, tak aby mozna bylo rozpoczaé
leczenie dotknietych nia organéw i tym samym zapobiec lub zmniejszy¢ natezenie
wyniszczajacych, klopotliwych i przygnebiajacych problemow dla pacjenta i jego rodziny. Po
postawieniu diagnozy konieczne jest znalezienie lekarza pierwszego kontaktu, ktéry wezmie
na siebie odpowiedzialno$¢ za organizacj¢ 1 koordynacj¢ wszechstronnej opieki nad
pacjentem, mogacym mie¢ problemy z kilkoma lub wieloma narzadami. Lekarz ten musi
zapewni¢ pacjentowi podstawowa opieke, umie¢ stosowac si¢ do zalecen poszczego6lnych
specjalistow oraz objasnia¢ rodzicom wyniki badan i procedury. Powinien tez by¢ na biezaco
ze wszystkimi zdiagnozowanymi juz problemami oraz zauwaza¢ pojawianie si¢ nowych, a
takze zapewnia¢ wsparcie i porady dla rodzicow, ktorzy beda stawacé twarza w twarz z coraz
to innymi problemami zwigzanymi z rozwojem dziecka.

Lekarzowi pierwszego kontaktu musza by¢ zatem znane nie tylko objawy, ktére juz
wystepuja, ale musi on tez wiedzie¢, jakie zmiany moga si¢ pojawi¢ w miar¢ dorastania
dziecka. Poniewaz mikrodelecja 22q moze wplynag¢ na niemal kazdy narzad, wazna jest
umiejetnos¢ rozpoznawania i przewidywania pojawiania si¢ probleméw w poszczegdlnych
narzagdach. W czasie naszej pracy z ponad 300 pacjentami z mikrodelecja 22qll.2,
poczynilismy szereg obserwacji, opisanych w kolejnych akapitach.

Zdecydowanie najczg$ciej 1 najwczesniej pojawiaja si¢ problemy zwigzane z ukladem
sercowo-naczyniowym. Najczesciej wystepujace wrodzone wady serca to: Tetralogia Fallota,
ubytek przegrody migdzykomorowej, uszkodzenie tuku aorty typu B oraz wspdlny pien
tetniczy. Wystgpienie jakiejkolwiek z nich powinno sktoni¢ lekarzy do natychmiastowego
wykonania badania technika FISH (dodane wyjasnienie: fluorescencyjng hybrydyzacjq in
situ, czyli technikq cytogenetyczng, stuzqcqg do wykrywania w materiale genetycznym
okreslonej sekwencji DNA za pomocq fluoroscencyjnych sond DNA) 1 pomiaru poziomu
wapnia i1 fosforu w surowicy krwi. Po wykonaniu badan i ustabilizowaniu stanu pacjenta w
kwestii choroby serca, nalezy nadal monitorowa¢ poziom wapnia, gdyz hipokalcemia
(niedobor wapnia) moze pojawic si¢ w pozniejszym okresie.

Problemy z karmieniem dziecka moga pojawi¢ si¢ we wczesnym okresie zycia i nalezy si¢
nimi natychmiast zaja¢. Moga one wynika¢ z kilku r6znych przyczyn, a danego pacjenta
moga dotyczy¢ wszystkie, niektore lub zadne z nich. Regurgitacja (ulewanie pokarmu) przez
nos nigdy nie jest normalnym zjawiskiem i1 wskazuje na mozliwo$¢ catkowitego lub
czeSciowego rozszczepu podniebienia, pods§luzéwkowego rozszczepu podniebienia lub
niewydolnosci podniebienno-gardiowej, spowodowanej nieprawidlowym funkcjonowaniem
podniebienia. Wystgpowanie ktorejkolwiek z tych dolegliwosci z reguly uniemozliwia
karmienie piersig. Jesli objawy nie zostang trafnie rozpoznane i proby karmienia piersig sa
kontynuowane, dziecko czesto traci na wadze i istnieje ryzyko wystgpienia odwodnienia ze
wszystkimi wynikajacymi z tego komplikacjami. Jesli nie udaje si¢ karmi¢ dziecka piersia,



mozna odcigga¢ mleko z piersi i podawac¢ je dziecku przy pomocy specjalnych technik
karmienia lub zglebnika nosowo-zotadkowego. Refluks zZoladkowo-przelykowy i
towarzyszace mu zapalenie przetyku moga pojawi¢ si¢ w bardzo wczesnym okresie
niemowlecym lub w miar¢ dorastania dziecka. Powtarzajace si¢ napady ulewania lub
wymiotowania sugerujg istnienie refluksu. Natomiast czeste napady ptaczu, wyginanie si¢ w
tuk lub odrywanie si¢ od piersi i/lub grymasy twarzy sa symptomami zapalenia przelyku.
Szybkie rozpoznanie i podjecie leczenia obu lub jednej z tych dolegliwosci czgsto zapobiega
pézniejszym zaburzeniom karmienia i towarzyszacemu im nieprawidlowemu rozwojowi
dziecka. Przed zastosowaniem lekow z grupy prokinetykow (lekéw przyspieszajacych
oproznienie zoladka) nalezy wykonaé¢ badania rentgenowskie gérnej czesSci przewodu
pokarmowego, aby wykluczy¢ istnienie wrodzonych deformacji odZzwiernika
(koncowego odcinka) zoladka.

Refluks zolagdkowo-przelykowy uwazany jest za jeden z elementéw ogolnej niezdolnoSci
ukladu jelitowego do transportowania pokarmu. Niezdolnos$¢ t¢ nazywa sie zaburzeniami
perystaltyki przewodu pokarmowego. Okoto 50% pacjentow z mikrodelecja 22q11.2 ma
zaparcia, od tagodnych do cigzkich. Niezdiagnozowane lub nieleczone zaparcia moga
doprowadzi¢ do zaostrzenia refluksu zotgdkowo-przetykowego, rozdecia brzucha, zlego
sposobu odzywiania si¢ oraz ogoélnego poczucia dyskomfortu i nawracajacego bolu. Do
zmniejszenia lub wyleczenia tych dolegliwosci stosuje si¢ w réznych kombinacjach: Srodki
przeczyszczajace, lewatywy, diet¢ ze zwi¢kszona zawartoscia blonnika i leki z grupy
prokinetykow. Priorytetem dla rodzicow powinna by¢ systematyczna obserwacja stolca,
ilosci i1 czestosci jego oddawania.

Problemy immunologiczne s3 z reguly spowodowane deficytami w tworzeniu, liczbie i
dziataniu limfocytow T. Pojawiajace si¢ juz w wieku kilku miesigcy zapalenia ucha,
zakazenia ran 1 powracajace infekcje uktadu oddechowego, powinny sktoni¢ lekarza
pierwszego kontaktu do skierowania pacjenta na badania immunologiczne. Potwierdzenie
delecji przy pomocy testu FISH uzasadnia przeprowadzenie natychmiastowych badan
immunologicznych, niezaleznie od wieku pacjenta. Wazne jest podjecie odpowiednich
nastepnych krokow. Dziecko powinno by¢ szczepione zgodnie z PSO (programem szczepien
ochronnych). Powinno si¢ stosowaé szczepionki pochodzenia bakteryjnego (DPT —
przeciw blonicy, krztuscowi i tezcowi) lub szczepionki wirusowe takie jak szczepionka
Salka (nieaktywne wirusy polio). Nie powinno si¢ podawa¢ zywych wirusoOw polio
dzieciom, u ktorych uktad odpornosciowy jest ostabiony, gdyz istnieje ryzyko wywotania u
nich tej choroby.

Tak jak juz wspomniano, czgsto pojawiaja si¢ infekcje uktadu oddechowego. Na istnienie
astmy wskazuja: uporczywie utrzymujacy si¢ po przezigbieniu kaszel, nocny kaszel,
powracajace zapalenie pluc lub oskrzeli, krotszy oddech w czasie ¢wiczen, zwickszona
czestotliwo$¢ oddechu w czasie infekcji goérmych dréog oddechowych 1 wystepowanie
swiszczacego oddechu. Wystepuje ona czgsto wraz z mikrodelecja 22ql1.2 i1 w wielu
przypadkach moze by¢ dziedziczna (astma lub alergie u cztonkdéw rodziny). Jednakze badania
kliniczne wykazaly, ze za wystepowanie astmy moze by¢ odpowiedzialny jeszcze jeden
czynnik: refluks zoladkowo-przelykowy. Rozwazane sa dwa mozliwe mechanizmy
powodowania przez niego astmy. Po pierwsze, mikroaspiracja (przedostawanie si¢
niewielkich ilo$ci zawartosci zotadka do tchawicy) moze spowodowac podraznienie nabtonka
drog oddechowych i nastgpnie skurcz oskrzeli i oskrzelikéw. Udowodniono réwniez
wystepowanie odruchowego ich skurczu, spowodowanego obecnoscig tresci zoladka w
przetyku. Niezaleznie od mechanizmu powodujacego problemy z oddychaniem, jesli dziecko
ma refluks zotadkowo-przetykowy, to musi byé on leczony i konieczne jest podawanie



lekow rozkurczajacych oskrzela, sterydow i innych lekow. Podawanie lekow
rozkurczajacych oskrzela powinno rozpocza¢ sig, gdy tylko wystapia pierwsze objawy kaszlu,
trudnosci z oddychaniem czy nawet gdy pojawia si¢ katar.

Zazwyczaj dzieci z mikrodelecja 22q11.2 rosng w wolnym, ale statym tempie. Jesli u dzieci
nie wystepuja powazne problemy z ukladem pokarmowym, osiggaja one wyniki w dolnych
kanatach centylowych. Wazniejsze jest to, ze dziecko stale rosnie, niz to, w ktorym jest
centylu. Jednakze niewielki procent dzieci cierpi na kartowatos¢ przysadkowa i wymaga
stosowania hormonalnej terapii zastgpczej hormonem wzrostu. Znaczne odchylenie od
normalnej krzywej wzrostu uzasadnia wykonanie badan endokrynologicznych. Moga tez
wystapi¢ inne problemy endokrynologiczne. Jak juz wspomniano, powszechnie zdarza si¢
zwlaszcza hipokalcemia i musi by¢ ona leczona suplementami wapnia i witaminy D. W
literaturze medycznej opisane zostato kilka przypadkéw pdznego wystapienia drgawek
spowodowanych hipokalcemig. Tak wigc jesli u starszego dziecka lub u nastolatka pojawig
si¢ zaburzenia napadowe (drgawki), trzeba wzig¢ taka mozliwo$¢ pod uwage. W literaturze
medycznej opisana zostata rowniez nadczynnos$¢ tarczycy, ale wystepuje ona rzadko.

Zwykle wystgpuja réwniez opoznienia w rozwoju neurologicznym i psychologicznym.
Najczgs$ciej przejawiajg si¢ one opdznieniem mowy czynnej. Wczesna diagnoza 1 rozpoczecie
terapii logopedycznej spowoduja szybszy rozwoj mowy i komunikowania si¢. Wczesng
interwencje¢ nalezy rozpocza¢ kiedy tylko wystapi podejrzenie jakiegokolwiek opdznienia
rozwojowego. Moga istnie¢ wskazania do uzyskania dodatkowej pomocy w szkole i
stworzenia toku nauczania indywidualnego. Takie dzialania powinny si¢ rozpoczaé tak
wczesnie, jak to tylko mozliwe.

Wystepowanie niewydolnosci podniebienno-gardtowej (czyli niemoznos$ci zapobiezenia przez
podniebienie migkkie ucieczce powietrza przez nos) mozna zacza¢ podejrzewac juz w bardzo
wczesnym wieku, jesli niemowle nie moze zacza¢ ssa¢ lub gdy zauwazy sig, ze mleko jest
zwracane przez nos w czasie lub po karmieniu (regurgitacja przez nos). W pézniejszym wieku
na istnienie zbyt krotkiego podniebienia wskazywaé¢ moze nosowe brzmienie ptaczu lub
nosowanie otwarte. Na wystepowanie niewydolnosci podniebienno-gardtowej wskazuja:
rozszczepienie jezyczka podniebiennego, za krotki jezyczek podniebienny lub nieruchome
podniebienie. Wymagaja one przeprowadzenia dalszych badan przez logopede i/lub
doswiadczonego chirurga plastycznego. Wilasciwie zdiagnozowana niewydolnos¢
podniebienno-gardlowa moze zosta¢ skorygowana przez plastyke platem podniebienno-
gardlowym (placement of posterior pharyngeal flap, PPF) Ilub faryngoplastyke
zwieraczowa, czyli operacj¢ plastyczng, ktdra umozliwia oddzielanie jamy nosowej od gardta
1 tym samym zapobiega ucieczce powietrza i ptynow przez nos.

Mikrodelecji 22q11.2 czesto towarzysza anomalie nerek. Naleza do nich: brak nerki, torbiele
nerki, przemieszczone lub zro$nigte (podkowiaste) nerki lub nerki mate. Dlatego wazne jest,
aby po postawieniu diagnozy, zrobi¢ badanie USG uktadu moczowego w celu oceny anatomii
nerek. W zaleznos$ci od napotkanych nieprawidlowosci, wskazane moze by¢ skierowanie do
urologa lub nefrologa.

Z mikrodelecja 22q11.2 zwigzane jest tez zwigkszone ryzyko wystapienia innych wrodzonych
anomalii 1 probleméw zdrowotnych. Zalicza si¢ do nich matoptytkowos¢ (niski poziom
trombocytéw), mlodziencze reumatoidalne zapalenie stawdw, nadmierng ruchomos$¢ stawow,
przepukling pachwinowa, jadro niezstgpione, spodziectwo (wade cewki moczowe] u
me¢zczyzn), kraniostenoze (Scie$nienie czaszki, przedwczesnie zro$nigte szwy czaszkowe),
anomalie krggowe (nieprawidlowo uksztattowane krggi w kregostupie), zakotwiczenie



rdzenia krggowego, czyli przyrosnigcie nici koncowej do struktur kanatu rdzeniowego i
ograniczenie ruchomosci rdzenia krggowego w obrebie jego kanatu, zmiany okulistyczne,
takie jak poskrecane naczynia krwionosne w siatkowce, mate nerwy wzrokowe 1 tzw. RING,
czyli pier§cien naczyniowy (nieprawidlowe potozenie naczyn krwionos$nych za tchawicg),
powodujace $wist krtaniowy.

Jak wida¢, opieka nad pacjentami moze by¢ bardzo skomplikowana i r6zni¢ si¢ w zaleznosci
od symptomow 1 iloSci narzadow, ktére zostaly u danego pacjenta dotknigte przez
mikrodelecje. Tak jak i w przypadkach innych choréb wptywajacych na wiele uktadow, musi
istnie¢ ‘Kapitan Okretu’, ktory bedzie koordynowat opieke i1 dziatat jako tacznik pomigdzy
poszczegolnymi specjalistami a rodzing. Ma to na celu zapewnienie pacjentom optymalne;j
opieki, aby mogli oni w pelni wykorzysta¢ swoj potencjal. I to jest wlasnie zadanie dla
lekarza pierwszego kontaktu.



Objawy kardiologiczne u pacjentow z mikrodelecjg 22q11.2
Lekarz medycyny Elizabeth Goldmuntz

Pacjenci z mikrodelecjg 22q11.2 czesto przychodza na $wiat z wadg serca. Podczas gdy w
populacji ogélnej w przyblizeniu 1 na 100 dzieci rodzi si¢ z wada serca, wsrdd dzieci z
mikrodelecja 22q11.2 problemy z sercem ma prawie 80% z nich. Wady serca u dzieci z
mikrodelecja sg bardzo zréznicowane. Moge to by¢ niewielkie wady aorty (duzego naczynia
krwionos$nego wyprowadzajacego krew z serca do calego ciata), ktore mogg zosta¢ w ogole
niezauwazone i nie mie¢ zadnych symptomow. Czg$ciej] wystepuja powazne wady drog
odptywu krwi, ktérymi krew przeptywa z serca do t¢tnicy plucnej (doprowadzajacej krew do
phuc) 1 do aorty (doprowadzajacej krew do reszty ciata). Wady te wykrywa si¢ podczas
pierwszych dni lub miesigcy zycia dziecka. W wielu przypadkach pierwszym mozliwym do
zauwazenia problemem u dziecka z mikrodelecjg 22q11.2 jest wlasnie wada serca i to wtasnie
ona sktania kardiologa do sprawdzenia czy u dziecka nie wystepuje mikrodelecja 22q11.2.

W niniejszym artykule opiszemy najczesciej spotykane wady serca i podsumujemy ogdlne
metody postepowania z nimi. Jednakze opieka nad kazdym dzieckiem jest inna. Pomiedzy
poszczegolnymi dzie¢mi wystgpowac beda wielkie rdznice, co sprawia, ze nie jest mozliwe
pelne omoéwienie opieki klinicznej. Zacznijmy od tego, ze serce jest narzadem
czterojamowym, skladajacym si¢ z dwoch przedsionkow (w gornej jego czesci) i dwoch
komor (w dolnej czesci). Mowi si¢ tez, ze serce ma prawa i lewa strone (Ilustracja 1). Prawa
komora pompuje krew przez t¢tnicg ptucnag do pluc, gdzie krew ulega natlenieniu. Nastgpnie
krew wraca zytami ptucnymi do lewego przedsionka i stamtad przeptywa do lewej komory.
Lewa komora pompuje krew przez tuk aorty do catego ciata, aby dostarczy¢ tlen do r6znych
jego czesci, takich jak watroba, nerki, zotadek itd. Nastepnie krew powraca zylami do
prawego przedsionka i stamtad przeplywa do prawej komory, a z niej wraca do ptuc w celu
natlenienia. Proces ten nazywa si¢ krazeniem krwi. Wigkszo$¢ probleméw z sercem u
pacjentdow z mikrodelecja 22q11.2 wynika z nieprawidlowego rozwoju drég odptywu z
prawej lub lewej komory, ktorymi krew przeptywa z prawej komory do tetnicy plucnej lub z
lewej komory do aorty. U pacjentow wystepuje tez zazwyczaj duze polaczenie migdzy
obiema komorami, zwany ubytkiem przegrody migedzykomorowej (VSD). Ponadto czesto
obserwuje si¢ u nich nieprawidtowosci tuku aorty i naczyn krwiono$nych odchodzacych od
aorty. Problemy te moga towarzyszy¢ innym powaznym wadom lub pojawiaé si¢ jako
izolowane nieprawidtowosci. Pojawiaja si¢ one w bardzo wczesnym okresie cigzy, kiedy
zaczyna si¢ tworzy¢ serce, z reguty miedzy 4 a 8 tygodniem.

Do najczgsciej wystgpujacych u dzieci z mikrodelecja 22ql1 probleméw z sercem naleza:
tetralogia Fallota (TOF), przerwanie tuku aorty (IAA), wspolny pien tetniczy (TA) 1 ubytek
przegrody migdzykomorowej (VSD). Sg one pokazane na Ilustracji 2.

Kazda z tych wad moze przyja¢ inng forme, ale zasadniczo w TOF wystepuje potaczenie
pomigdzy komorami (czyli rodzaj VSD) oraz utrudnienie (ograniczenie) przeplywu krwi
miedzy prawg komorg a t¢tnicg ptucng 1 ptucami. IAA zazwyczaj obejmuje VSD a tuk aorty
jest catkowicie podzielony na dwie czgsci. W przypadku TA, cewa sercowa nie ulega
podziatowi na dwie drogi odpltywu krwi, wiec istnieje tylko jeden ,,pien” wychodzacy z obu
komor. Towarzyszy temu tez VSD. U niemowlecia, u ktorego wystepuje dowolna z trzech
pierwszych opisanych powyzej zmian chorobowych (TOF, IAA, TA), diagnoza zostaje z
reguly postawiona juz w pierwszych dniach lub tygodniach zycia ze wzgledu na obecnos¢
szmeru serca, sinica lub niewydolno$¢ serca. Po udzieleniu pierwszej pomocy medycznej,
niemowle z ktorgkolwiek z tych zmian musi zosta¢ poddane operacji serca. VSD, czyli



potaczenie pomigedzy komorami, zostaje z regulty zdiagnozowane w czasie pierwszych
tygodni lub pierwszego roku zycia ze wzgledu na szmer lub niewydolno$¢ serca. Dziecko z
niewielkim VSD moze w ogole nie wymaga¢ interwencji chirurgicznej, ale bedzie musiato
bra¢ antybiotyki przed wizyta u dentysty. Jednakze dziecko z duzym VSD moze potrzebowac
chirurgicznego zamknigcia ubytku.

U pacjentéw z mikrodelecjg 22q11.2 czesto obserwuje si¢ takze zmiany w tuku aorty i w jej
pierwszym odgalezieniu. Jak juz wspomniano, zmiany te mogg towarzyszy¢ innym wadom
serca lub wystapi¢ w pojedynke. Jesli nie towarzyszg im inne wady serca, nazywane sg one
anomaliami tuku aorty (Ilustracja 3). Czasami zmiany te przybierajg forme pierscienia
naczyniowego. Niektore z anomalii tuku aorty sg wykrywane we wczesnym okresie zycia
dziecka, jesli niemowle ma problemy z oddychaniem lub przetykaniem z powodu ucisku na
tchawice 1/lub przetyk przez pierscien naczyniowy. Jednak niektdre z tych zmian nie
wywotujg zadnych objawow 1 pozostatyby niezauwazone, gdyby nie wykonano w celu ich
wykrycia specjalnego badania, takiego jak echo serca. Jes§li anomalie tuku aorty nie wywotuja
zadnych objawoéw, to prawdopodobnie zadna interwencja nie jest potrzebna. Do rzadziej
spotykanych nieprawidlowosci u dzieci z mikrodelecja 22q11.2 naleza: ubytek w przegrodzie
miedzyprzedsionkowej (ASD), zespo6t niedorozwoju lewej czgsci serca (HLH), dwuujsciowa
prawa komora (DORYV), atrezja plucna, zwezenie zastawki plucnej (PS) i heterotaksja
(nieprawidtowe usytuowanie narzgdow).

Okoto 20% pacjentéw z mikrodelecjg 22.q.11.2 nie ma zadnych wad serca. Jednak mimo to w
pewnym okresie ich zycia mogg si¢ u nich pojawi¢ szmery serca, poniewaz wystepuja one w
dziecinstwie u od 30% do 75% dzieci w populacji ogolnej. Szmer to po prostu odglos krwi
przeptywajacej przez serce (tak jak szumi woda wyptywajaca z kranu) i sam w sobie nie
oznacza jeszcze, ze z sercem dzieje si¢ co$ zlego. Niektére szmery zwane sg niewinnymi,
poniewaz sg to normalne szmery wystepujace w dziecinstwie. Inne szmery brzmig szorstko 1
nieprawidlowo (tak jakby co$ zatykalo kran) i sg sygnatem dla lekarza, Ze trzeba uwaznie
poszuka¢ zmian w sercu.

Jesli twoje dziecko ma powazng wadg serca, najpewniej zostata juz ona zdiagnozowana i
prawdopodobnie znajduje si¢ ono juz pod opieka kardiologa dziecigcego. Jesli twoje dziecko
jest w wieku szkolnym i niedawno zdiagnozowano u niego mikrodelecj¢ 22q.11.2, ale nigdy
nie stwierdzono u niego wady serca, jest mato prawdopodobne, zeby mialo ono powazng
wrodzong jego wadg. Jednak moga u niego wystgpowac bezobjawowe zmiany w tuku aorty.
Uzasadniona bytaby rozmowa z pediatra, aby ustali¢ czy potrzebne sg dalsze badania.

W oparciu o dostgpne obecnie dane wiemy, ze jesli dorostemu z mikrodelecjg 22q11.2
urodzitoby si¢ dziecko, miatoby ono 50%-owg szanse¢ odziedziczenia tej mikrodelecji.
Poniewaz okoto 80% dzieci z mikrodelecjg 22q11.2 ma wadg serca, szansa na to, ze dziecko
dorostej osoby z mikrodelecja 22q11.2 begdzie miato wade serca wynosi 40% (1 na 2 szanse,
ze odziedziczy mikrodelecje, pomnozona przez 80/100 szans, ze wplynie ona na
funkcjonowanie serca, 1/2 x 80/100 = 40/100). Nie bylibySmy jednak w stanie przewidzie¢,
jak powazna bedzie ta wada serca. W celu sprawdzenia powszechnie wystepujacych wad
serca, w 18-20 tygodniu cigzy mozna wykona¢ prenatalne echo serca, czyli USG serca ptodu.
Badanie to moze wykry¢ wigkszo$¢ nieprawidtowosci, ale nie wszystkie. Jednakze, jest to
dobry test przesiewowy na wady serca, poniewaz jest on nieinwazyjny, tzn. ze nie zwigksza
on w zadnym stopniu ryzyka wystgpienia jakichkolwiek powiktan cigzy dla matki i ptodu.

Ciagle nie zostata jeszcze odkryta przyczyna, dla ktorej niektére dzieci z mikrodelecja
22ql1.2 choruja na serce a inne nie. Trwajg badania, ktore majg ustali¢, ktore z genow



utraconych w wyniku delecji czg¢$ci chromosomu 22 zwigzane sg z rozwojem serca.
Prowadzone sa rowniez badania majace ustali¢, dlaczego niektére dzieci chorujg na serce,
podczas gdy inne nie. Nie jest wykluczone, ze na prawdopodobienstwo wystgpienia choroby
serca lub pewnego typu wady serca maja wplyw geny na pozostatych chromosomach.
Przyszte badania moga pomdc nam ustali¢, kto jest zagrozony powstaniem u niego wady
serca i pomoéc udoskonali¢ opieke kliniczng nad dzie¢mi z wrodzonymi chorobami serca.

PRZYPIS: Ilustracje pochodzg z ksigzki Charlesa E. Mullinsa i1 Davida C. Mayera Wrodzone
wady serca: atlas graficzny., wydanej w 1988 przez Alan R. Liss, Inc.

STRONA 21/Ilustracja 1. Rysunek prawidtowego serca. Gorne czesci to przedsionki a dolne
czesci to komory. Krew powracajqca z ciata wpltywa do prawego przedsionka (RA),
przeptywa do prawej komory (RV) i jest doprowadzana przez tetnice ptucng (PA) do ptuc, aby
pobrac tlen i oddac dwutlenek wegla. Krew powraca z ptuc do lewego przedsionka (LA),
przepltywa do lewej komory (LV) i plynie aortg, aby dostarczy¢ tlen dla catego ciata.
PRAWIDLOWE SERCE

RA — prawy przedsionek

LA — lewy przedsionek

RV — prawa komora

LV — lewa komora

PA — tetnica plucna

Aorta

STRONA 22-23/llustracja 2. (A) Tetralogia Fallota (B) Przerwanie tuku aorty (C) Wspolny
pien tetniczy (B) Ubytek przegrody miedzykomorowej (VSD).

OPIS POD ILUSTRACJA 2: Rysunki wad serca najczesciej towarzyszgcych mikrodelecji
22q11.2. (A) Tetralogia Fallota (TOF) — widoczne jest duze polqczenie pomiedzy komorami,
czyli ubytek przegrody miedzykomorowej (VSD) i zwezZenie drogi odplywu z prawej komory i
tetnicy ptucnej, (B) Przerwanie tuku aorty (IAA) — widoczny jest duzy VSD i mata droga
odptywu z lewej komory — widoczne jest takze catkowite podzielenie tuku aorty na dwie
czesci, (C) Wspolny pien tetniczy (TA) — wida¢ tylko jedno duze naczynie krwionosne
wychodzqce z serca zamiast dwoch oraz duzy VSD, (D) Ubytek przegrody miedzykomorowej
(VSD) — wida¢ jedynie potgczenie pomiedzy komorami czyli VSD, ale nie wystgpujq inne
wady. Ten rodzaj VSD, zwany ubytkiem okotobloniastym, zlokalizowany jest w innym miejscu
niz dzieje si¢ to w przypadku pozostatych zmian chorobowych.

STRONA 24/Ilustracja 3. Rysunek anomalii tuku aorty. Widoczne jest ,,zakrzywienie” aorty,
czyli odchylenie w przeciwng do prawidtowej strone, oraz to, ze pozostate elementy serca sq
prawidtowe. Ta zmiana chorobowa nie wywola zadnych symptomow oraz nie zostanie
zauwazona podczas badania. Mozna zauwazyc¢ jg na zdjeciu rentgenowskim klatki piersiowej.
(Na ilustracji nie pokazano pierscieni naczyniowych z powodu ich ztozonosci).

GLOSY RODZICOW

U Austina zdiagnozowano zespdt DiGeorge’a w trzecim tygodniu zycia. Jego uktad
odpornosciowy byl bardzo staby. Ciagle chorowat i byl hospitalizowany. W wieku 3 lat
zakonczyt pobyt w klinice immunologii 1 od tego momentu jest caty czas zdrowy. Jest
najszczesliwszym i najstodszym dzieckiem z ogromng checig do nauki.



Rozszczep wargi i podniebienia w mikrodelecji 22g11.2
Lekarz medycyny Richard E. Kirschner

Dla wielu rodzicow dzieci z mikrodelecjg 22q11.2, z ktérych wigkszo$¢ by¢ moze po raz
pierwszy dowiaduje si¢ o rozszczepie wargi i podniebienia, pojecie rozszczepu, jego
nastepstw i Sposobdw leczenia mogg si¢ wydawaé¢ do pewnego stopnia nicjasne. Mikrodelecja
22011.2 jest obecnie najczestszg diagnoza stawiang w przypadku problemow z podniebieniem
I wywotuje ona szerokie spektrum problemow. Sposrod 145 dzieci z mikrodelecjg 22011.2
przebadanych w Szpitalu Dziecigcym w Filadelfii, u 62% definitywnie stwierdzono obecno$é¢
anomalii podniebienia: 2% miato rozszczep wargi oraz podniebienia, 11% tylko jawny
rozszczep podniebienia, 14% podsluzowkowy rozszczep podniebienia, 5% rozszczep
jezyczka podniebiennego, a 30% niewydolno$¢ podniebienno-gardlowa bez rozszczepu
podniebienia. Tak jak nie istnieje dwdjka zupetie identycznych dzieci, tak tez nie ma dwaoch
anomalii podniebienia o identycznych cechach charakterystycznych. Dlatego tez kazde
dziecko ze zmianami podniebienia wymaga zindywidualizowanego leczenia.

Klasyfikacja

Mowigc prostymi stowami, rozszczep to nieprawidtowy podziat gornej wargi i/lub sklepienia
jamy ustnej na czesci. W normalnej sytuacji, we wczesnym okresie rozwoju embrionalnego,
dochodzi do potaczenia si¢ dwoch stron wargi i dwoch stron podniebienia. Z ciagle
niewyjasnionych przyczyn, u dzieci z mikrodelecja 22q11.2 czasami nie dochodzi do ich
potaczenia. Jesli nie zrosng si¢ dwie strony wargi, mamy do czynienia z rozszczepem wargi.
Zakres rozszczepu wargi moze obejmowac przypadki od malego wcigcia W czerwieni wargi
az po szczeling ciagnacg si¢ do dna jamy nosowej, powodujaca znieksztatcenie jego
koniuszka. Rozszczepowi wargi moze sporadycznie towarzyszy¢ rozszczep lezacej pod nig
kosci wyrostka zgbodotowego (czyli kosci stanowigcej dzigsta). Rozszczep moze pojawic si¢
po jednej lub po obu stronach goérnej wargi. Jesli wystepuje tylko po jednej stronie, mowi sig,
ze dziecko ma jednostronny rozszczep wargi (llustracja 1); jesli po obydwu, mowi si¢ o
obustronnym rozszczepie wargi u pacjenta (llustracja 2).

Rozszczepem podniebienia nazywamy przypadek, kiedy nie dochodzi do prawidlowego
potaczenia si¢ dwoch stron podniebienia. Podniebienie migkkie zbudowane jest z potozonej
centralnie tkanki migsniowej. Widkna mig¢éniowe utozone sg poziomo a blony S$luzowe
pokrywajg gorne (od strony nosa) i dolne (od strony jamy ustnej) ich powierzchnie (llustracja
3). W podniebieniu twardym nie ma migéni, lecz sktada si¢ ono z kosci pokrytej btong
sluzowa od strony jamy nosowej 1 jamy ustnej. Z reguty na tylnej krawedzi podniebienia
twardego mozna wyczu¢ wyrostek kosci, tzw. kolec nosowy tylny. Podobnie jak w przypadku
rozszczepu wargi, istnieje cate spektrum stopni rozszczepu podniebienia. U niektdrych dzieci
rozszczep podniebienia obejmuje tylko jego tylng cze$¢ (podniebienie migkkie). U innych,
rozszczep moze réwniez objac jego przednig czesé, czyli podniebienie twarde (llustracja 4).
Calkowity rozszczep podniebienia moze wystepowac razem z rozszczepem wargi, i dlatego
moze by¢ albo jednostronny albo obustronny. Jednak w wigkszo$ci przypadkoéw rozszczepu
podniebienia towarzyszacego mikrodelecji 22911.2, rozszczepowi podniebienia wzdtuz linii
posrodkowe;j nie towarzyszy rozszczep wargi.

O podsluzowkowym rozszczepie podniebienia (SMCP) mowimy wtedy, kiedy btony $luzowe
migkkiego i twardego podniebienia sg wyksztatcone prawidtowo, ale migsnie wewnatrz
podniebienia migkkiego nie sg zrosnigte wzdtuz linii posrodkowej. Klinicznymi symptomami
sugerujacymi takg diagnoze sg: rozdwojenie jezyczka podniebiennego (czyli podzielenie na



dwie czgsci stozkowatego wypustka zwisajacego z tylnej czegsci podniebienia), $cienczaty
wyglad podniebienia migkkiego tzw. ostonka przezroczysta (zona pellucida) i wyczuwalne
palpacyjnie wciecie w tylnej krawedzi podniebienia twardego (brak kolca nosowego tylnego).
Od czasu do czasu zdarza si¢, ze podczas badania jamy ustnej i podniebienia nie zostaja
wykryte zadne nieprawidlowosci podniebienia, @ mimo to mig¢snie podniebienia migkkiego
nie sg zro$nigte. Ten przypadek nosi nazwe ukrytego podsluzowkowego rozszczepu
podniebienia. Czgsto zostaje on zdiagnozowany dopiero w czasie doktadnej
nasofiberoskopii/endoskopii nosa. Jest to procedura, w czasie ktorej waska gictka rurka z
kamerg na koncu (endoskop) jest wprowadzana do nosa w celu zbadania nosowej czesci
podniebienia.

Na zakonczenie nalezy zauwazy¢, ze wiele dzieci z mikrodelecja 22q11.2 ma symptomy
probleméw z podniebieniem nawet wtedy, Kiedy nie maja jego rozszczepu. Ten przypadek
nosi nazw¢ niewydolnosci podniebienno-gardtowej (VPI) i moéwimy o nim wtedy, kiedy
podniebienie migkkie u dziecka jest za krotkie lub zbyt stabe, aby w czasie mdwienia
oddzieli¢ jame nosowg od ustnej. Objawami VPI mogg by¢: ucieczka przez nos powietrza,
jedzenia i plynéw, nosowanie otwarte oraz btedy w wymowie spowodowane prébami
kompensowania niemozliwo$ci odseparowania jamy nosowej w czasie mowienia. Po
wykonaniu szczegdtowych badan, wsrod ktorych moze si¢ znalez¢ badanie rentgenowskie
i/lub nasofiberoskopia, zespot specjalistow zajmujacych si¢ rozszczepem podniebienia
decyduje o najwlasciwszej metodzie i momencie rozpoczecia leczenia dziecka z mikrodelecja
220.11.2i VPI.

Zespot specjalistow do spraw rozszczepu wargi i podniebienia

Dzieci z rozszczepem wargi i/lub podniebienia spowodowanym mikrodelecjg 22ql11.2
potrzebuja z reguly ekspertyzy Kkilku specjalistow, ktorzy maja doswiadczenie ze
specyficznymi problemami towarzyszacymi rozszczepom. Dlatego rodzice dzieci z
rozszczepem wargi i/lub podniebienia powinni jak najszybciej znalez¢ zespot specjalistow
zajmujacych si¢ takimi przypadkami. Wielkg zaleta podejscia zespotowego jest to, ze
specjalisci z takiego zespolu pozostaja ze sobg w ciagglym i bezposrednim kontakcie w
sprawie opieki nad kazdym pacjentem. Kazdy czlonek zespotu ma pelng $wiadomosé
specyficznych potrzeb i postgpéw u kazdego dziecka oraz moze dawa¢ rekomendacje
leczenia, ktore sg uzgodnione z resztg zespotu.

Wigkszos$¢ zespotow specjalistow zajmujacych si¢ rozszczepem wargi i podniebienia sktada
si¢ z przedstawicieli kilku dyscyplin, miedzy innymi: chirurgii plastycznej, otolaryngologii
(ENT), pediatrii, karmienia piersia, genetyki, audiologii, dentystyki i ortodoncji, logopedii,
antropologii, psychologii i opieki spotecznej. Po zbadaniu dziecka, cztonkowie zespotu
spotykajag si¢, aby wspdlnie przedyskutowaé wyniki i zarekomendowaé plan leczenia.
Nastepnie koordynator zespotu przekazuje rodzicom i innym specjalistom opiekujacym sig
dzieckiem raport z wynikami i rekomendacjami. Koordynator moze tez wspotpracowaé z
rodzing dziecka w sprawie metod karmienia niemowlat z rozszczepem podniebienia,
dostarczac przed- i pooperacyjne wskazoéwki dotyczace wlasciwego postepowania, dostarczaé
waznych informacji na temat specyficznej diagnozy dziecka i skierowac ich do rodzinnych
grup wsparcia. Rodzice mogg poprosi¢ lekarza rodzinnego o skierowanie do lokalnego
zespotu specjalistow zajmujacych si¢ rozszczepem wargi i podniebienia lub skontaktowaé si¢
z (przypis: dotyczy Standéw Zjednoczonych Ameryki) Fundacja 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 przywrdcenie normalnego wygladu i1 funkcjonowania wargi. Wigkszos$¢
chirurgéw zajmujacych si¢ rozszczepami wykonuje operacje wargi od okoto 3 miesigca zycia
dziecka. Jesli rozszczep jest bardzo szeroki, chirurg moze najpierw dokonaé czegsciowej
naprawy, zwanej zeszyciem wargi, aby zwezi¢ rozszczep przed jego ostateczng naprawa.
Operacja wargi z reguly wymaga pozostania w szpitalu na noc. Pacjentowi zwykle przepisuje
si¢ lekarstwa zmniejszajace dolegliwosci pooperacyjne a przez 2 do 3 tygodni moze byc
konieczne unieruchomienic stawow tokciowych, aby zapobiec pocieraniu lub pocigganiu
wargi przez dziecko. Dzieciom zwykle nie przeszkadza takie ograniczenie ruchu. Szwy uzyte
w czasie operacji albo rozpuszczajg si¢ same, albo zostajg usunigte przez chirurga w ciggu
pieciu dni. Widoczne po operacji pogrubienie i zaczerwienienie blizny jest normalnym
etapem procesu gojenia si¢. W ciggu 12 miesigcy blizna z reguty blednie i staje si¢ bardziej
ptaska, jednak nigdy nie znika catkowicie.

Celem operacji rozszczepu podniebienia jest umozliwienie normalnego funkcjonowania
podniebienia w czasie mowienia i przetykania. U oséb bez rozszczepu migs$nie podniebienia
migkkiego stuza do unoszenia tylnej czes$ci podniebienia w czasie mowienia 1 przelykania,
zamykajac W ten sposob dostgp do jamy nosowej i zapobiegajac nieprawidtowej ucieczce
przez nos powietrza i ptynow. U 0s0b z rozszczepem podniebienia jamy nosowa i ustna nie sg
oddzielone, co powoduje ulewanie przez nos w czasie karmienia i ucieczke powietrza przez
nos w czasie mowienia.

Operacje rozszczepu podniebienia wykonuje si¢ z reguty pomiedzy 9 a 18 miesigcem zycia
dziecka, ale doktadny termin operacji u dzieci z mikrodelecja 22q11.2 zalezy od szeregu
czynnikdw 1 moze ulec opdznieniu, gdyz w pierwszej kolejnosci lekarze zajmuja sie¢
powazniejszymi problemami medycznymi (tj. problemami z sercem). Chociaz opisano wiele
réznych technik operowania rozszczepu podniebienia, wigkszo$¢ metod stosowanych obecnie
przez chirurgéw podniebienia wymaga wykonania nacigcia po obu stronach szczeliny i po
obu stronach podniebienia za zgbami (Ilustracja 5). Nastepnie zsuwa si¢ btong sluzowg z obu
stron szczeliny 1 zszywa si¢ ja w linii posrodkowej, 1aczac w ten sposob podniebienie w jedng
calos¢. Powstate ewentualnie po bokach podniebienia rany szybko goja si¢ same. Zwykle
jednoczesnie naprawia si¢ tez niezro$nigte mig¢snie podniebienia migkkiego. Po operacji
rozszczepu podniebienia, dzieci pozostaja w szpitalu do czasu, az bedg w stanie samodzielnie
pi¢ na tyle duzo, aby mozna bylo przerwa¢ dozylne podawanie ptynéw. Trwa to z reguty od
jednego do dwdch dni. Lekarz czesto przepisuje lekarstwa, aby zmniejszy¢ dolegliwosci
pooperacyjne. Konieczne moze by¢ unieruchomienie stawow tokciowych, aby trzymac rece
dziecka z dala od zoperowanego miejsca.

Podsluzéowkowe rozszczepy (SMCP) operuje sie tylko wtedy, jesli powoduja one
wystepowanie probleméw, tj. nie ma potrzeby operowania podsluzéwkowego rozszczepu,
jesli nie powoduje on trudno$ci w mowieniu. Tak wiec SMCP operowane sg z reguly pdzniej
niz jawne rozszczepy podniebienia. Czgsto trudno mie¢ pewno$¢ czy niewydolno$é
podniebienno-gardtowa (VPI) u dzieci z mikrodelecja 22ql11.2, ktéore maja SMCP
spowodowana jest wytacznie podsluzéwkowym rozszczepem, czy wynika ona z ostabienia
napiecia migsniowego w podniebieniu i gardle. Jak juz wspomniano, mig¢snie te sg oslabione
u dzieci z mikrodelecja 22q11.2 nawet jesli nie maja one rozszczepu podniebienia czy SMCP.
Dzieci, u ktorych stwierdzono mikrodelecje i VPI towarzyszace pods$luzoéwkowemu
rozszczepowi, powinny zosta¢ doktadnie zbadane, co moze wymagaé¢ wykonania badania
rentgenowskiego i/lub nasofiberoskopii. Chirurg i logopeda mogg nastepnie zarekomendowac
operowanie tylko podsluzéwkowego rozszczepu, zespolenie rozszczepu i faryngoplastyke
(zabieg operacyjny, taki jak plastyka ptatem podniebienno-gardlowym, ktorego celem jest



poprawa odseparowania jamy ustnej i jamy nosowej w czasie mowienia) lub tylko
faryngoplastyke.

Wielu pacjentdw z rozszczepem wargi i/lub podniebienia wymaga dodatkowej operacji po
zoperowaniu rozszczepu. PowtOrna operacja wargi i nosa moze by¢ wskazana u dzieci z
rozszczepem wargi. Termin operacji zaleze¢ bedzie od rodzaju proponowanego zabiegu, zajgc
szkolnych i zakonczenia rozwoju twarzy. U pacjentdw z rozszczepem podniebienia, ktory
obejmuje tez dzigsta, miedzy 7 a 10 rokiem zycia planuje si¢ zwykle przeszczep kosci i czgsto
jest to skoordynowane z leczeniem dentystycznym i ortodontycznym. Wreszcie, niektore
dzieci, u ktérych zoperowano rozszczep podniebienia, moga wymagaé pdzniejszego leczenia
VPI.

Uwagi koncowe

W przypadku dziecka z mikrodelecja 22q11.2, ktore urodzito si¢ z rozszczepem, hiezbgdne
jest wczesne rozpoznanie i odpowiednie leczenie w celu stworzenia mu petnej mozliwosci
prawidtowego rozwoju. Najlepiej, aby opieka byta prowadzona przez zespot specjalistow,
Ktorzy posiadaja wiedze na temat specjalnych potrzeb dzieci z rozszczepem i na temat
specyficznych probleméw towarzyszacych mikrodelecji 22ql11.2. Chociaz operacyjne
leczenie rozszczepu jest czgsto wykonywane we wczesnym dziecinstwie, wiele dzieci
wymaga opieki i leczenia nawet po osiagnigciu dojrzatosci. Dodatkowe problemy zwigzane z
rozszczepem moga poczatkowo przyttoczy¢ rodzicow dziecka z mikrodelecjg 22q11.2. Na
szczescie nie musicie by¢ zdani tylko na samych siebie. Dostepny jest ogrom informacji i
istnieje mnéstwo mozliwosci otrzymania wsparcia. Powinni$cie swobodnie i bez wahania
rozmawia¢ ze specjalistami zaangazowanymi w opieke nad waszym dzieckiem. Cztonkowie
Zespotu Specjalistow d/s Rozszczepu Podniebienia stanowig najlepsze zrodto informacji dla
rodzicow. Specjalisci ci wspotpracujg migdzy sobg, aby zapewni¢ najlepsza opieke waszemu
dziecku i rodzinie. Ponadto cennej pomocy dostarczy¢ moga rodzicielskie grupy wsparcia w
waszej okolicy, poniewaz stwarzaja one mozliwo$¢ kontaktu z rodzicami, ktorzy przeszli juz
przez to co wy. Fundacja Rozszczepu Podniebienia 1 wasz koordynator z Zespotu
Specjalistow d/s Rozszczepu Podniebienia moga pomoc wam w odnalezieniu rodzicielskiej
grupy wsparcia w waszej okolicy.

STRONA 30/ llustracja 1. Jednostronny rozszczep wargi

STRONA 30/ llustracja 2. Obustronny rozszczep wargi

STRONA 31/ Ilustracja 3. Prawidtowa anatomia podniebienia (1. zebodot 2. podniebienie
twarde 3. kolec nosowy tylny 4. podniebienie miekkie 5. jezyczek podniebienny)

STRONA 32 / llustracja 4. Anatomia podniebienia z rozszczepem (1. zebodot 2. podniebienie
twarde 3. kolec nosowy tylny 4. podniebienie migkkie 5. jezyczek podniebienny)

STRONA 33/ Ilustracja 5. Operacja rozszczepu podniebienia. Brzegi szczeliny nacina si¢ w
pokazanych miejscach i wykonuje si¢ ciecia boczne w celu zmniejszenia napiecia tkanek.
Nastepnie zszywa sie tkanke w linii posrodkowej, zamykajgc szczeline. Do zespolenia
szczeliny w podniebieniu migkkim uzyto Operacji Furlowa.

GLOSY RODZICOW

To jest kartka walentynkowa, ktora przygotowata dla nas w tym roku Sara. Napisana jest po
francusku, w trzecim jezyku Sary. To znaczgce osiggniecie dla kogos$, kto w wieku 4 lat
potrafit powiedzie¢ tylko kilka stow. Chociaz nauka mowienia byta jedna z najwigkszych
przeszkéd do pokonania, nie przeszkodzito to Sarze w nauczeniu si¢ jezyka, najpierw
wloskiego, potem angielskiego a teraz francuskiego.



Diagnoza i leczenie niewydolnosci podniebienno-gardtowej u dzieci z mikrodelecjg 22911.2
Lekarz medycyny Richard Kirschner & Mgr Cynthia Solot (C.C.C.)
Wstep

Nosowanie otwarte i niewydolno$¢ podniebienno-gardtowa (VPI) to dwie z najcze$ciej
wystepujacych cech charakterystycznych mikrodelecji 22q11.2. Moze, ale nie musi im
towarzyszy¢ widoczny/jawny lub podsluzéwkowy rozszczep podniebienia (co opisano w
poprzednim numerze 22q i Ty). Badania w naszym i innych osrodkach wykazaly, ze u
wickszosci dzieci z mikrodelecja 22ql11.2 wystepuje pewien stopien niewydolnoSci
podniebienno-gardiowe;.

Podniebienie odgrywa wazng role w rozwoju mowy. Co wiecej, problemy z podniebieniem
moga wptywac na komunikacje dziecka i jego zrozumienie przez otoczenie. Dlatego staranna
multidyscyplinarna ocena i leczenie podniebienia odgrywaja bardzo wazng rolg w opiece nad
dzieckiem z mikrodelecja 22q11.2.

Mechanizm podniebienno-gardtowy

Podstawowym problemem u dzieci z VPI jest niewydolno$¢ zwieracza podniebienno-
gardtowego. Zwieracz podniebienno-gardtowy to ten rejon gardta, ktory zamyka si¢ i otwiera
w czasie prawidlowego mowienia i przetykania. Jest on otwarty w stanie spoczynku, ale
powinien by¢ zamknigty w czasie artykulacji wiekszosci gtosek. U dzieci z VPI nie dochodzi
do jego zamknigcia. Aby zrozumie¢ dlaczego tak si¢ dzieje, przydatne bedzie zrozumienie
sposobu w jaki ten mechanizm normalnie funkcjonuje.

Cztowiek posiada podniebienie twarde i migkkie. Podniebienie twarde znajduje si¢ blizej ust i
zbudowane jest z kosci pokrytej btong sluzows, a jego funkcja jest oddzielenie przedniej
czesci jamy ustnej (ust) od jamy nosowej (nosa). Podniebienie twarde jest nieruchome i
dlatego nie odgrywa waznej roli w funkcjonowaniu zwieracza podniebienno-gardtowego.
Potozone z tylu podniebienie migkkie to migsista czgs¢ podniebienia, ktorg tworzy migsien
pokryty btong §luzowa. Jest to dynamiczna (ruchoma) struktura. Skurcz migsni podniebienia
migkkiego unosi je oraz napina i dlatego jest ono istotng czeScig zwieracza podniebienno-
gardlowego.

Wazng role w funkcjonowaniu zwieracza odgrywa tez zwezenie $cian gardta. Dokonuje sie
ono dzigki skoordynowanym ruchom migsni gardta. W czasie wymawiania wigkszo$ci gtosek
nastepuje zwezenie $cian gardta i uniesienie podniebienia migkkiego, co oddziela jame ustng
od nosowej (11.1)

Dziatanie zwieracza podniebienno-gardtowego jest skomplikowanym procesem, ktory
zalezny jest od skoordynowanej interakcji wielu czynnikéw. Zamknigcie zwieracza W czasie
mowienia wymaga nie tylko prawidtowej anatomii podniebienia i gardta, ale tez precyzyjnego
dziatania osrodkowego uktadu nerwowego (moézgu i rdzenia krggowego). U wiekszosci
pacjentow z mikrodelecjg chromosomu 22q11.2 i VPI czesto podstawowym problemem jest
ograniczona zdolno$¢ poruszania si¢ podniebienia i1 $cian gardla, chociaz istotne moga by¢
takze inne czynniki. Cechy charakterystyczne, ktore moga przyczynia¢ si¢ do wystapienia
VPI u dzieci z mikrodelecjg 22q11.2 s3 wymienione w Tabeli 1.

Ocena stanu podniebienia i gardla



Najlepiej gdy oceny funkcjonowania podniebienia i gardta dokona zespot specjalistow. Celem
multidyscyplinarnej oceny jest zebranie informacji na temat anatomii i dziatania zwieracza
podniebienno-gardtowego. Badanie jego dziatania wykonuje si¢ stosujac réznorodne testy.

Percepcyjnej oceny mowy dokonuje si¢ poprzez przystuchiwanie si¢ mowie pacjenta. Mozna
rowniez zrobi¢ badanie, ktére wykryje nieprawidtowy przeptyw powietrza przez nos. Da si¢
je wykona¢ w prosty sposob za pomoca testu lusterkowego (podstawienia lusterka pod nos w
czasie mowienia) lub przy uzyciu bardziej wyrafinowanych narzedzi, takich jak nasometria i
rynometria akustyczna. VPI charakteryzuje si¢ nieprawidtowg ucieczkg powietrza przez nos
w trakcie mowienia. W wigkszosci przypadkow nienormalna ucieczka powietrza do nosa
powoduje nadmierny rezonans nosowy w czasie méwienia. O nosowaniu otwartym mowimy,
kiedy styszymy nosowo$¢ w czasie artykulacji glosek, przy ktorych nie powinna ona
wystepowac. Nie u wszystkich pacjentdw z VPI wyst¢puje nosowanie otwarte. Jednak jego
obecno$¢ jest zawsze powodem, aby podejrzewac, ze pacjent ma VPI.

Istnieja dowody na to, ze niektdre dzieci z VPI moga probowaé¢ kompensowaé dysfunkcje
zwieracza podniebienno-gardtowego przez zwigkszony wysitek glosowy, ktory prowadzi do
chrypki. Ponadto, z powodu utraty powietrza niektorzy pacjenci z VPI maja problemy z
wydobyciem wystarczajaco dono$nego glosu, podczas gdy inni rozmys$lnie mowig cicho,
probujac ograniczy¢ nieprawidtowa ucieczke powietrza przez nos. U dzieci z VPI mozna tez
zaobserwowac wspotruchy mimiczne podczas mowienia i niskg barwe glosu.

Artykulacja to proces w ktorym usta, jezyk, zeby itp. zmieniaja potozenie wzgledem siebie,
aby zmodyfikowac¢ strumien powietrza podczas oddechu i dzwigki wytwarzane przez struny
glosowe. Wiele dzieci uczy si¢ zmienia¢ prawidtowe wzorce potozenia tych narzadéw lub
wyeliminowa¢ je catkowicie, podejmujgc proby kompensowania niemoznosci wymowienia
spotgtosek cisnieniowych. Takie bledy kompensacyjne w wymowie mogg si¢ objawiac jako
znieksztatcenia, substytucje, pomijanie lub dodawanie dzwickow w czasie méwienia. Tak
wiec, chrypka, mniejsza donos$no$¢ glosu, wspotruchy mimiczne, niska barwa glosu i
kompensacyjne btedy w artykulacji sa dodatkowymi markerami VPI, ktére moga byc¢
zauwazone przez logoped¢ w czasie oceny mowy.

Chociaz percepcyjna ocena mowy moze dostarczy¢ waznych informacji dotyczacych
prawidtowos$ci funkcjonowania zwieracza podniebienno-gardtowego, ostateczna ocena jego
funkcjonowania wymaga zobrazowania jego dziatania w czasie produkcji mowy. Najczesciej
robi si¢ to przy pomocy endoskopii w potaczeniu z rentgenowskim badaniem wideo.
Endoskopia, zwlaszcza nasofiberoskopia z uzyciem gigtkiego $wiattowodu, jest najprostszym
sposobem wizualizacji dziatania zwieracza podniebienno-gardtowego. Nasofiberoskopia
wymaga wprowadzenia do przewodu nosowego waskiego (2-3 mm), gictkiego endkoskopu
wyposazonego w zrodto swiatta i kamere (wideofiberoskopu). Z reguly wymaga to uzycia
kropli udrazniajacych gorne drogi oddechowe i $rodka do znieczulenia miejscowego.
Obserwujgc zwieracz podniebienno-gardtowy od strony nosa w czasie produkcji mowy,
osoba przeprowadzajagca badanie moze otrzymaé cenne informacje na temat strukturalnej
budowy podniebienia i dziatania zwieracza. Stata przerwa widoczna w czasie mowienia
pomiedzy gardlem a podniebieniem migkkim jest rozstrzygajacym dowodem na
wystepowanie niewydolnosci podniebienno-gardtowej (I1. 2).

Nasofiberoskopia nie moze by¢ przeprowadzona u dzieci, ktore sa zbyt male, aby
wspolpracowac z osobg wykonujacg badanie. U tych pacjentéw cennych informacji na temat
funkcjonowania gardta i podniebienia dostarczy¢ moze wykonanie podczas mowienia badania
rentgenowskiego, zwanego wieloobrazowg wideoflouroskopia (w czasie ktérego seria



dwuwymiarowych zdje¢ uzywana jest do przedstawienia struktury trojwymiarowego
obiektu). Badanie wymaga specjalistycznej wiedzy zaréwno u radiologa, jak i u logopedy, a
polega na rentgenowskim badaniu podniebienia migkkiego i gardta w czasie produkcji mowy.
W celu lepszego zobrazowania struktur gardta i podniebienia moze zosta¢ podana przez nos
niewielka 1lo§¢ pltynnego $rodka kontrastowego (baru). Tak jak w przypadku
nasofiberoskopii, obecnos¢ w czasie moéwienia statej przerwy pomig¢dzy podniebieniem
migkkim a gardlem jest ostatecznym dowodem na wystgpowanie niewydolnosci
podniebienno-gardtowe;j (I11.3).

Nieoperacyjne leczenie VPI

Informacje zebrane w czasie badan percepcyjnych, rentgenowskich (wideofluoroskopii) i przy
uzyciu narzedzi (nasometrii, rynometrii akustycznej i roznych narzgdzi obrazujgcych)
stanowig podstawe do podjecia decyzji na temat sposobu leczenia VPI. Lagodna odmiana VPI
moze zareagowac na leczenie, ktore poprawia artykulacje i wzmacnia mechanizm zamykania
zwieracza. Jednakze zastosowanie wytgcznie leczenia logopedycznego przynosi efekty tylko
wtedy, jesli zwieracz podniebienno-gardtowy funkcjonuje cho¢by w niewielkim stopniu. Do
leczenia tych pacjentow z VPI, ktorzy nie moga by¢ operowani lub u ktdérych mimo
chirurgicznej korekty nadal utrzymuje si¢ VPI, lekarz moze przepisa¢ urzadzenia protetyczne.
Obturator to specjalny rodzaj protezy dentystycznej wykonany przez protetyka
dentystycznego. Urzadzenie to sktada si¢ zazwyczaj z przedniej czeSci z klamrami, ktore
przymocowuja obturator do z¢bow, oraz z tylnej czesci, tzw. speech bulb, ktora umieszczona
jest w czgéci podniebienno-gardlowej. Zamknigcie zwieracza podniebienno-gardiowego
wymaga skurczu $cian gardta, w czasie ktorego stykaja si¢ one z obturatorem.

Figure 1- Pharyngeal obturator (speech bulb)

Innym rodzajem protezy jest podno$nik podniebienia, zaprojektowany w celu podnoszenia
podniebienia migkkiego do pozycji, w ktorej znajduje si¢ ono w niewielkiej odlegtosci od
cian gardta. Urzadzenie to przydatne jest u tych pacjentdw, u ktérych podniebienie ma
odpowiednia dtugos$¢, ale nie porusza si¢ we wlasciwy sposob. Zaletg protez jest to, ze nie
wymagajg znieczulenia ani operacji. Jednakze protezy te wymagaja obecnosci statych zebow
trzonowych, dobrej higieny jamy ustnej, pielegnacji i wymiany. Aby odpowiednio dopasowac
proteze, konieczne moga okazac si¢ wielokrotne wizyty u protetyka dentystycznego. Ponadto,
protezy moga by¢ niewygodne w uzyciu oraz tatwo ulec zniszczeniu lub zgubieniu. Z tych
powodOw ani razu nie uzyliSmy ich jeszcze do leczenia VPl u naszych pacjentow z
mikrodelecja 22q11.2.

Leczenie operacyjne VPI

U wigkszoSci pacjentow ze znaczng niewydolnoscig podniebienno-gardiowag (VPI)
towarzyszaca mikrodelecji 22911.2 rekomendowana jest interwencja chirurgiczna. Wigkszo$¢



osrodkow wykonuje takie operacje u pacjentow w wieku od 4 do 5 lat. Celem leczenia
chirurgicznego jest zapobiezenie nieprawidlowemu przedostawaniu si¢ powietrza w czasie
mowienia, spowodowanemu dysfunkcja zwieracza podniebienno-gardtowego, a tym samym
zmniejszenie ucieczki powietrza przez nos i nosowania otwartego. Trzeba pamigtaé, ze
operacja nie poprawia rozwoju jezyka.

Plastyka ptatem podniebienno-gardlowym jest najczesciej wykonywang operacjg majgcg na
celu leczenie VPI u pacjentdw z mikrodelecja 22q11.2. Mimo ze istnieje kilka réznych
technik jej wykonania, kazda polega na wytworzeniu sztucznego potgczenia (plata)
uformowanego z btony §luzowej i migénia pomiedzy tylng Sciang gardta a tylng czgscia
podniebienia migkkiego (Ilustracja 4). Plat ten staje si¢ trwalym obturatorem w czesci
podniebienno-gardiowej. Male otwory po o0bu stronach ptata pozwalaja powietrzu
przedostawa¢ si¢ do nosa podczas spokojnego oddychania i podczas artykulacji glosek
nosowych. Zamknigcie zwieracza podniebienno-gardlowego w czasie mowienia wymaga
skurczu bocznych $cian gardta, ktore pozwala im si¢ zetkng¢ z uformowanym w czasie
operacji ptatem. Rozmiar otworéw po obu stronach ptata zalezy od sposobu, w jaki go
zaprojektowano i potagczono z podniebieniem migkkim. Decyzja co do szeroko$ci ptata musi
zosta¢ podjeta w oparciu o informacje uzyskane w czasie badan przedoperacyjnych. Poniewaz
wiekszos¢ pacjentow z VPI towarzyszacym mikrodelecji 22q11.2 ma ograniczong mobilnos¢
podniebienia migkkiego i $cian gardla w czasie moéwienia, bardziej prawdopodobne jest
osiggnigcie lepszego efektu u tych pacjentow, u ktorych zastosowano stosunkowo szeroki ptat
i male boczne otwory. Po operacji czgsto wystepuje chrapanie w czasie snu, a dzieci, u
ktorych utworzono szeroki ptat moga zacza¢ oddycha¢ przez usta. U czgéci z tych dzieci po
operacji moze wystgpi¢ w mowie nosowanie zamknigte.

Az do 20% pacjentow z mikrodelecja 22q11.2 moze mie¢ nieprawidlowo umiejscowione
tetnice szyjne wewngtrzne. Jedno lub oba z tych naczyn krwiono$nych moga by¢ przesunigte
w strong tylnej czeSci gardla. Przesunigcie to sprawia, ze sa one narazone na uszkodzenie W
czasie operacji gardta. Aby zminimalizowac ryzyko uszkodzenia anormalnej tetnicy szyjnej w
czasie plastyki ptatem podniebienno-gardtowym, zalecamy przedoperacyjna zaawansowang
diagnostyke obrazujaca naczyn krwionosnych, tj. angiografi¢ rezonansu magnetycznego
(magnetic resonance angiogram) czyli MRA. Precyzyjne zlokalizowanie tetnic szyjnych
przed operacjg, pozwala przeprowadzi¢ jag w bezpieczniejszy sposéb.

Faryngoplastyka zwieraczowa jest kolejng procedura, ktorej uzywa si¢ do leczenia VPI,
chociaz przeprowadza si¢ jg rzadziej niz plastyke ptatem podniebienno-gardtowym. Operacja
ta prowadzi do zmiany potozenia migsni, z normalnego, w ktérym biegng one pionowo (z
gory na dot) od podniebienia migkkiego do bokow gardta, na poziome (z jednej strony na
druga). Na skutek operacji, skurcz tych migéni w czasie moéwienia pomaga w zamknigciu
zwieracza.

W celu przeprowadzenia zabiegdw operacyjnych stosowanych w leczeniu VPI, dzieci sg
zazwyczaj przyjmowane do szpitala w dniu operacji. Po operacji uwaznie obserwuje si¢ U
nich oddychanie i picie. Zazwyczaj wypisuje si¢ je ze szpitala w ciagu 2 do 4 dni. U wielu
pacjentow z mikrodelecja 22q11.2 wystepuje Kilka innych probleméw medycznych, ktére
mogg wptywac na szybkos¢ ich powrotu do zdrowia po operacji. Dlatego, aby zapewnic
bezpieczny przebieg leczenia pooperacyjnego, potrzebna moze by¢ opinia specjalistow z
kilku dyscyplin, w tym anestezjologa, specjalisty intensywnej opieki medycznej i kardiologa.

Ocena wyniku operacji



Po operacji, dziecko z VPI wymaga¢ bedzie statej uwaznej obserwacji przez logopede i
chirurga. Ostateczny wynik operacji VPI mozna oceni¢ dopiero po uptywie okoto roku, gdyz
kazda operacja nieuchronnie powoduje obrzek w okresie bezposrednio po niej, a proces
gojenia si¢ ran i tworzenia blizn moze trwa¢ miesigcami. Po tym czasie, wystarczajgco dobrej
oceny wyniku operacji mozna dokona¢ na podstawie percepcyjnej oceny mowy dziecka.
Pomiary za pomocg przyrzadéw mogg dostarczy¢ obiektywnej oceny jej wyniku. Wszystkie
operacje korygujace VPI wymagaja pewnej mobilnosci podniebienia i/lub $cian gardta dla
wsparcia pracy zwieracza podniebienno-gardtowego. Poniewaz mobilno$¢ ta jest czesto
ograniczona u dzieci z mikrodelecjg 22ql11.2, czesto trudniej jest osiaggnaé¢ udany wynik
operacji u nich niz u pacjentow, u ktérych VPI nie jest zwigzany z mikrodelecja. Niemniej
jednak poswigcenie nalezytej uwagi informacji diagnostycznej zebranej w czasie badan
przedoperacyjnych i dopasowanie operacji do specyficznych potrzeb kazdego pacjenta moga
wyraznie zwigkszy¢ szanse na jej powodzenie.

Gdzie mozna uzyskac pomoc

Logopedzi przyjmuja w wigkszoSci szpitali, szkot i w wielu specjalistycznych poradniach
lekarskich. Przed skorzystaniem z ich ustug upewnij si¢, ze posiadajag wymagane certyfikaty i
zezwolenia (W USA: certyfikat Amerykanskiego Towarzystwa d/s Mowy, Jezyka i Stuchu
oraz licencje do prowadzenia praktyki w danym stanie). Podejrzenie wystepowania VPI
powinno spowodowa¢ skierowania pacjenta do regionalnego programu rozszczepu
podniebienia, gdyz multidyscyplinarna wiedza zgromadzona w takich o$rodkach jest
niezbedna do postawienia skutecznej diagnozy i leczenia tego schorzenia.

STRONA 40/llustracja 1. Wzajemne pofozenie podniebienia twardego (HP), podniebienia
miekkiego (SP) i tylnej Sciany gardla (PP) (A) w czasie spoczynku i (B) w czasie
prawidtowego mowienia. Charakterystyczna dla VPI jest obecnosé w czasie mowienia stalej
przerwy pomiedzy podniebieniem migkkim a sciang gardla, jak zostato t0 pokazane na (C).

STRONA 41/Tabela I.

Czynniki, ktore mogq przyczyniac sie do wystgpienia VPI u pacjentow z mikrodelecjg 22q11.2
Widoczny/Jawny lub podsluzowkowy rozszczep podniebienia

Nienormalnie szerokie lub giebokie gardio

Maly trzeci migdat

Ostabienie migs$ni podniebienia i/lub gardia

Nieprawidlowe dzialanie uktadu nerwowego

STRONA 43/llustracja 2. Nasofiberoskopia majaca na celu zdiagnozowanie VPI. Prawidlowy mechanizm
dziatania zwieracza podniebienno-gardtowego pokazany w czasie spoczynku na ilustracji (A) i w czasie
mowienia na ilustracji (B). Nieprawidtowy mechanizm dziatania zwieracza podniebienno-gardtowego jest
pokazany w dolnej czgsci ilustracji. Przerwa widoczna w stanie spoczynku na ilustracji (C) nie ulega zamknigciu
w czasie mowienia, co wida¢ na ilustracji (D).

STRONA 44/\lustracja 3. Wideofluoroskopia majgca na celu zdiagnozowanie VPI. Zdjecie
rentgenowskie w ujeciu bocznym zrobione w stanie spoczynku (A) i w czasie mowienia (B).
Widoczna jest nieprawidtowa stata przerwa (pokazana strzatkq) pomiedzy podniebieniem
miekkim a tylng czescig gardta, obecna w czasie mowienia, wskazujgca na wystepowanie
niewydolnrosci podniebienno-gardlowe;.

GLOSY RODZICOW



Najwigkszym osiaggnigciem mojego dziecka jest to, ze wyrosto ono na zupetnie wyjatkowa,
pelng determinacji osobe o duzej indywidualnosci. Jego osobowos¢ widoczna jest w jego
cieptym usmiechu i beztroskim nastawieniu. Osiggneto ono wiele waznych etapow rozwoju i

na niektére z nich musiato bardzo ciezko zapracowa¢. Kazdego dnia nadal robi postepy.
Dzi¢ki swojej silnej woli i kreatywnosci siggnie gwiazd.



Problemy z karmieniem dzieci z mikrodelecjg 22q11.2
Lekarz medycyny Peggy S. Eicher & Mgr Donna M. McDonald-McGinn (C.G.C.)
Wstep

Problemy z karmieniem dzieci z mikrodelecja 22ql11.2 sg zjawiskiem powszechnym. We
wczesnym dziecinstwie do problemoéw tych moga naleze¢: kaszel, krztuszenie si¢, wymioty
lub powolny wzrost. Natomiast u starszych dzieci moga pojawi¢ si¢ trudno$ci z jedzeniem
pokarmow statych lub piciem z kubeczka. Wymienione problemy z karmieniem nazywane sg
dysfagia lub utrudnionym potykaniem, a ich zréodtem moga by¢: problemy z transportem
pokarmu w ustach i z ust, problemy z omijaniem drog oddechowych (tchawicy), problemy z
przesuwaniem pokarmu do przelyku (przewodu prowadzacego do zotadka) oraz problemy z
wedrowka pokarmu przez przetyk 1 do zotadka oraz jelit. Problemy z karmieniem w okresie
niemowlecym mogg réwniez wynika¢ z przerw i zaburzen w normalnym procesie karmienia
w okresach, kiedy dziecko ma problemy zdrowotne z oddychaniem, sercem, zotadkiem lub
jelitami.

Poniewaz dzieci z mikrodelecjg 22q11.2 majg czesto wady podniebienia lub serca, trudnosci z
karmieniem uwazano uprzednio za skutki tych zaburzen. Jednakze, dotkliwo$¢ 1 uporczywos¢
problemow z karmieniem wielu dzieci z mikrodelecja 22q11.2 jest duzo wigksza niz u dzieci
bez mikrodelecji, ktore maja wady serca lub podniebienia. Sugeruje to istnienie dodatkowe;
przyczyny ich wystepowania. W niniejszym artykule opiszemy kilka najnowszych odkry¢,
ktére w klarowniejszy sposob definiujg rézne czgsto wystepujace problemy z karmieniem u
dzieci z mikrodelecjg 22q11.2, wyjasnimy co jest ich przyczynag i jak si¢ je leczy.

Okoto 30% dzieci z mikrodelecja 22q11.2 bedacych obecnie pod opieka Centrum Genetyki
Klinicznej w Szpitalu Dzieciegcym w Filadelfii 1 centrum rehabilitacji tego szpitala o nazwie
The Children’s Seashore House ma lub mialo zaburzenia karmienia. Pacjenci, u ktérych
wystepuja problemy z karmieniem nie rdznig si¢ zasadniczo od tych pacjentow, u ktérych sie
one nie pojawiaja. Innymi slowy, u pacjentéw, u ktérych wystepuja problemy z karmieniem,
niekoniecznie muszg czegsciej wystepowaé inne problemy medyczne. Na przykiad
czestotliwos¢ wystepowania wrodzonych choréb serca, probleméw z podniebieniem i
poziomem wapnia nie r6zni si¢ pomi¢dzy dzie¢mi z problemami z karmieniem i tymi, ktore
ich nie maja. Wedtug rodzicéw, u wigkszosci dzieci z mikrodelecjg 22q11.2 i problemami z
karmieniem, problemy te zaczely si¢ juz w okresie noworodkowym. Prawie potowa rodzicow
opisuje swoje dzieci jako niejadki, a 30% moéwi o slabym ssaniu. Rowniez potowa dzieci
czesto wymiotuje podczas karmienia. U jednej trzeciej wystepuje przedostawanie si¢
ptynnego jedzenia do nosa. Prawie jedna pigta ma nos chronicznie zapchany ptynami. Polowa
dzieci, ktore przeszty juz na pokarm staty, ma powazne problemy z przezuwaniem, odmawia
jedzenia pokarmow twardszych lub je tylko mate positki. Rodzaj wystepujacych problemow
zalezy od wieku dziecka.

Okres niemowlecy

Wsrdd niemowlat z mikrodelecjg 22q11.2, u ktoérych wystepuja problemy z karmieniem,
pojawiajg si¢ z reguty takie symptomy jak: zachtystywanie si¢, wymioty lub niepokdj podczas
karmienia oraz trudno$ci lub powolne postepy w zwigkszaniu ilo§ci spozywanego pokarmu.
Chociaz wigkszos¢ niemowlat dobrze ssie smoczek 1 poczatkowo wykazuje zainteresowanie
sutkiem, wiele z nich przestaje ssa¢ po kilku prébach lub zakrztusza si¢ i zwraca pokarm. Po



wypiciu kilku uncji ustami lub przez rurkg, wiele niemowlat zaczyna marudzi¢ lub ma
zapchany nos.

Badania rentgenowskie (polykanie pokarmu znakowanego barytem) wykonane u niemowlat z
mikrodelecja 22q11.2 i z zaburzeniamia karmienia sugeruja wystepowanie nieprawidlowej
motoryki tylnej $ciany gardta, ktora zwigksza tendencj¢ do przedostawania si¢ mleka/
mieszanki mlecznej do nosa. Ponadto, brakuje koordynacji w otwieraniu i zamykaniu wejs$cia
do przetyku, co moze sprawi¢, ze niemowlgciu trudniej jest pozby¢ si¢ pokarmu z gardta. U
niektorych dzieci wystepuja nieprawidlowe ruchy w przetyku, powodujace przesuwanie si¢
pokarmu w kierunku ust zamiast zotagdka. Dodatkowe badania (badanie goérnej czesci uktadu
pokarmowego — przelyku, zotadka i dwunastnicy, pH-metria, skan mleka) u niemowlat z
nawrotami wymiotow wykazuja czgsto obecnos¢ refluksu zotadkowo-przetykowego (4.
cofanie si¢ tresci zoladkowej do przetyku) i/lub zbyt dlugie zaleganie pokarmu w zotadku.
Sugeruje to, ze zaburzenia perystaltyki moga dotyczy¢ catego uktadu pokarmowego.

Wezesne dziecinstwo

Wiele dzieci w mikrodelecjg 22q11.2 wolato karmienie tyzeczkg niz z butelki. Ma to sens w
Swietle wynikow badan rentgenowskich (polykania pokarmu znakowanego barytem), gdyz
dzieci z mikrodelecjag mogly skoncentrowac si¢ na przetknigciu jednej porcji (petnej tyzki)
jedzenia, zanim wziety do ust kolejny kes. Czasami problem z zapchaniem nosa utrzymywat
si¢ w czasie karmienia tyzeczka, chociaz z reguty w mniejszym nasileniu niz podczas
karmienia butelka. Wigkszo$¢ dzieci z mikrodelecjg 22q11.2 nie miata zadnego problemu lub
miata tylko niewielki problem z przej$ciem na karmienie tyzeczka i rozszerzeniem diety o
pokarmy papkowate lub state. Picie z kubeczka czg¢sto sprawiato dziecku wigksza trudnos¢ z
powodu nieréwnych porcji dostarczanego ptynu i szybkosci z jaka naptywat. Dlatego wiele
dzieci wolato swoje napoje albo saczy¢, albo pi¢ haustami (nastepujacymi po sobie tykami
bez przerwy na oddech/zaczerpnigcie powietrza).

Starsze dzieci

Z jednym wyjatkiem, wszystkie starsze dzieci z mikrodelecjg 22ql11.2 miaty problem z
przechodzeniem na inng konsystencj¢ pokarméw albo unikaty grudek i twardszego jedzenia
lub akceptowaly tylko kilka wybranych pokarmow. Niektore uciekaly si¢ do spozywania
tylko jedzenia z sosami lub przyprawami, innym pokarm staty wypadat z ust w trakcie
jedzenia. Wiele dzieci mialo tendencj¢ do niedojrzatego sposobu przezuwania i potykania
statego pokarmu, w wyniku czego mialy wigksze problemy =z przezuwaniem i
transportowaniem gestszego jedzenia. W efekcie tego, niektore dzieci popijaty gestsze
jedzenie, po czym ptyn ten wyciekal im w czasie przezuwania pokarmu statego w ustach.
Inne dzieci po prostu odmawialy jedzenia takich pokarméw. Co ciekawe, byl to wynik nie
tyle nieprawidtowej motoryki jamy ustnej, co braku wystarczajagcej wprawy w jedzeniu,
spowodowanej problemami z postawa, takimi jak na przyklad garbienie sig.

Stwierdzili$my, ze wspomniane problemy zwigzane z postawg ciata nie dotyczg tylko dzieci z
mikrodelecja 22q11.2, ale raczej dzieci z zaburzong perystaltyka uktadu pokarmowego i/lub z
problemami kardiologicznymi, wymagajacymi operacji na otwartym sercu.

Strategie leczenia



Na podstawie naszej interpretacji opisanych wczesniej wynikOw, stosowany przez nas
obecnie plan leczenia pacjentow z mikrodelecja 22q11.2 i z problemami z karmieniem
zawiera:

1. Badanie i leczenie refluksu zotqgdkowo-przelykowego, zbyt diugiego zalegania
pokarmu w Zolgdku oraz zaparé.

2. Minimalizowanie problemow z postawq ciata.
3. Minimalizowanie refluksu nosowo-gardtowego.
4. Usprawnienie motoryki jamy ustnej za pomocg prostych metod terapeutycznych.

Dzigki zastosowaniu powyzszych metod, u wszystkich leczonych przez nas dzieci nastgpita
poprawa procesu karmieniu. Niektore odzyskaty zdolno$¢ bezpiecznego przelykania. U
innych nastapito zwigkszenie ilo$ci spozywanego przez usta pokarmu, tak ze mozna bylo
zaprzesta¢ dokarmiania ich przez sondg i nastgpilo zwigkszenie ich wagi i wzrostu. Wreszcie,
u niektorych poprawita si¢ umiejetnos¢ przezuwania.

Dalsze cele

Oczywiscie, naszym ostatecznym celem jest zapobiezenie problemom z karmieniem jeszcze
zanim si¢ one pojawia. Jednak najpierw musimy lepiej zrozumie¢ co wywotuje zaburzenia
perystaltyki. Mikrodelecji 22q11.2 towarzyszy nieprawidlowa migracja komorek
zarodka, z ktérych powstaja mie$nie lub komérki nerwowe. Tak wigc etiologia zaburzen
karmienia nie jest jasna, moze wynika¢ z zaburzen neurologicznych, nieprawidtowego
napigcia mi¢sniowego lub by¢ zwigzana z zaburzeniami gospodarki wapniowej u tych
dzieci. Pocieszajace jest to, ze po zastosowaniu wilasciwych ¢wiczen nastepuje poprawa
funkcjonowania, tak wiec prawie wszystkie dzieci z mikrodelecja 22ql11.2 maja prawo
oczekiwac, ze bedg normalnie jadty i prawidtowo rosty.

STRONA 53/Cztery fazy potykania

(A) FAZA USTNA PRZYGOTOWAWCZA (rozdrobnienie pokarmu i uformowanie kesa
pokarmowego) - jama nosowa, podniebienie migkkie, naglosnia, gardto, przetyk, tchawica
krtan, jezyk, pokarm

(B) FAZA USTNA TRANSPORTOWA (przesuni¢cie do ustnej czesci gardia) - kes
(C) FAZA GARDLOWA - kes
(D) FAZA PRZELYKOWA- kes

Cztery fazy polykania.(A) Faza ustna przygotowawcza,w czasie ktorej pokarm (kes) jest
rozdrabniany w jamie ustnej (tzn. kes zostaje uformowany i utozony w srodkowej czesci
jezyka). (B) Faza ustna transportowa, podczas ktorej jedzenie jest przesuwane za pomocg
jezyka w kierunku gardta. (C) Faza gardtowa, w trakcie ktorej jedzenie przechodzi nad
drogami oddechowymi do przetyku. Kiedy rozpoczyna si¢ przelykanie, nagtosnia zastania
wejscie do tchawicy, co powoduje, ze pokarm przedostaje si¢ do przetyku, a nie do ptuc. (D)
Faza przelykowa, podczas ktorej pokarm przechodzi przez przelyk w kierunku Zolgdka.




STRONA 55/ILUSTRACJA. ZACHLYSNIECIE SIE POKARMEM

PRZED POLKNIECIEM

W CZASIE POLYKANIA

PO POLKNIECIU

Zachiysniecie si¢ przed potknieciem moze nastqpic, jesli kes pokarmu przedostanie sie poza
podniebienie migkkie i wpadnie do otwartych drog oddechowych, zanim rozpocznie sie
odruch przelykania. Zachiysnigcie si¢ w czasie przelykania moze nastqpic, jesli krtan nie jest
catkowicie zamknigta w czasie przesuwania sie kesa pokarmowego. Zachiysniecie si¢ po
potknieciu moze nastgpic, jesli resztki jedzenia w gardle dostang sie do drog oddechowych w
czasie nastepnego oddechu.

GLOSY RODZICOW

JesteSmy ogromnie wdzigczni za pojawienie si¢ w naszym zyciu Ryana. Jest na wskro$
wyjatkowy i1 uroczy. Wszyscy cztonkowie naszej rodziny zgadzaja si¢, ze to przywilej mieé¢
go takim jakim jest. Dzigki pojawianiu si¢ Ryana, mamy nie tylko wspaniate dziecko, ale
réwniez kontakt z niesamowitymi ludzmi, ktérych nigdy nie spotkaliby$my, gdyby Ryan
urodzit si¢ w pelni zdrowy.




Niedobor odpornosci zwigzany z mikrodelecjg 22q11.2
czyli Dlaczego przezigbienia waszego dziecka trwaja tak dlugo.

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

Nasz uktad odpornos$ciowy chroni nas przed zachorowaniem, pomaga nam wyzdrowiec,
kiedy ztapiemy infekcj¢ 1 zapobiega wielokrotnemu zapadaniu przez nas na t¢ samg chorobe.
W sktad naszego uktadu odpornosciowego wchodza komorki i biatka, ktoére wspotpracuja ze
soba, aby opanowa¢ infekcje. Istniejg dwa rodzaje komorek biorgcych udzial w walce z
infekcjami: limfocyty B i limfocyty T. Limfocyty B powstaja w szpiku kostnym i
odpowiadajg za tworzenie przeciwciatl, zwanych réwniez immunoglobulinami. Przeciwciata
zapewniaja dlugotrwalg ochron¢ przed ponownym zlapaniem tej samej infekcji. Kiedy
dostajemy szczepionke przeciw tgzcowi lub blonicy (dyfterytowi), nasz organizm wytwarza
przeciwciala przeciwko powodujacym je bakteriom. Te nowo powstale przeciwciata chronig
nas przed infekcja. Kiedy dopadnie nas adenowirus (wirus powodujacy ostre zapalenie
spojowek), wytwarzamy przeciwciala, ktore przez cale zycie chronig nas przed jego
ponownym zlapaniem. Trzy najwazniejsze klasy przeciwciat to IgM, IgG 1 IgA. Kazda z nich
spelnia inne wazne funkcje. Immunoglobuliny dzialaja jak Zolnierze chronigcy nas przed
infekcjami, zabijajac zarazki takie jak wirusy i1 bakterie, ktore dostajg si¢ do naszego
organizmu i wywoluja choroby. W trakcie odpowiedzi immunologicznej IgM uwalniane sa
jako pierwsze i chronig naszg krew oraz inne czg¢sci naszego organizmu. IgG krazg we krwi
szukajac zarazkow. Natomiast IgA chronig takie cz¢$ci naszego ciata jak usta, nos, pluca czy
jelita. Rézne typy immunoglobulin czesto tacza swe sily, aby razem walczy¢ z zarazkami.
Limfocyty T s3 rowniez wytwarzane w szpiku kostnym, ale dojrzewaja w gruczole zwanym
grasicg. Limfocyty T krazg w naszej krwi obwodowej, ale takze migruja do innych czesci
naszego organizmu. Kieruja one dzialaniem uktadu odporno$ciowego i walczg jak Zotnierze
przeciwko wirusom. Istnieja dwa typy limfocytow T: limfocyty Tc (limfocyty T
cytotoksyczne, CD8) i limfocyty Th (limfocyty T pomocnicze, CD4). Limfocyty Tc niszcza
zainfekowane komorki. Limfocyty Th wspomagajg zwalczanie infekcji, Sciagajac na jej
miejsce wigcej limfocytow Tc 1 pobudzajac limfocyty B do wytwarzania przeciwciat.

Dzieci i dorosli z mikrodelecjg 22q11.2 majg zazwyczaj bardzo matg grasice albo nie majg jej
wcale. Z tego wzgledu wytwarzaja zbyt malo limfocytow T. Poniewaz limfocyty T
bezposrednio zabijajg wirusy, u pacjentdow z obnizong liczbg tych komorek infekcje wirusowe
moga mie¢ bardzo dtugi przebieg. Na og6t limfocyty T tych pacjentow dziatajg dobrze i sa w
stanie zabi¢ wirusa, ale jest ich po prostu za mato, zeby szybko wykonaé¢ cate zadanie.
Poniewaz limfocyty T wspomagaja rowniez dziatanie reszty uktadu odpornosciowego, przy
obnizonym ich poziomie obniza si¢ zdolno$¢ organizmu do pamigtania o przebytych juz
infekcjach. Dlatego pacjenci z mikrodelecjg 22q11.2 czesto wielokrotnie tapig tego samego
wirusa, zanim ich uklad odporno$ciowy go zapamigta i zapobiegnie kolejnym zakazeniom
tym samym patogenem.

Jesli immunolog bedzie bada¢ osobe z mikrodelecja 22q11.2 to najprawdopodobniej zmierzy
u niej poziom limfocytow T 1 ich dziatanie w r6znym czasie. Celem wielokrotnych wizyt i
badan krwi jest ustalenie, co zaleci¢ pacjentowi, aby umozliwi¢ mu prowadzenie jak
najbardziej normalnego trybu zycia, a jednoczesnie nie naraza¢ go na grozne infekcje.
Dziecko z mikrodelecjg 22q11.2 jest z reguty najbardziej narazone na problemy z infekcjami
w pierwszym roku zycia. Jesli badania krwi pokaza, ze pacjent ma bardzo mato limfocytow T
lub Ze nie dziatajg one bardzo dobrze, to moze zaistnie¢ potrzeba podawania profilaktycznie
lekow zmniejszajacych ryzyko kolejnych infekcji (na przyklad trimetoprim +
sulfametoksazol). Czg¢sciej zdarza si¢, ze poziom limfocytow jest obnizony, ale nie osigga



niebezpiecznej granicy. W takim przypadku zaleca si¢, aby dziecko unikato kontaktu z
osobami, ktore moga by¢ przezigbione lub mie¢ inng infekcj¢. Ponadto rekomenduje si¢
podawanie wylacznie szczepionek zawierajagcych zabite drobnoustroje, takie jak
inaktywowane wirusy polio lub DPT (szczepionka przeciwko btonicy, krztuscowi i tgzcowi).
Z reguly ostrzega si¢ rodzicow przed zagrozeniem jakie stanowig dla dzieci z mikrodelecja
22q11.2 opryszczka 1 ospa wietrzna. Na szcze$cie istniejg leki zarbwno zapobiegajace, jak 1
leczace te szczegoOlnie grozne infekcje. Szczepionka przeciw ospie wietrznej] moze byc
podana niektorym dzieciom, pod warunkiem, ze ich uktad odpornos$ciowy jest wystarczajaco
sprawny. Kiedy dzieci z mikrodelecjg 22q11.2 ukonczg pierwszy rok zycia, immunolog moze
przeprowadzi¢ u nich badania, aby upewnic si¢ czy prawidlowo funkcjonuja u nich limfocyty
B. Jesli tak nie jest, pacjenci wielokrotnie tapig te same infekcje.

W przeprowadzonych przez nas badaniach stwierdzili$my, Ze niezaleznie od ich wieku ponad
80% pacjentow z mikrodelecja 22q11.2 ma zmiany w uktadzie odporno$ciowym 1 dlatego
warto, aby zbadal ich immunolog. Jesli uktad odporno$ciowy wydaje si¢ dziata¢ prawidtowo,
po zbadaniu zaréwno limfocytow T (ich poziomu i jako$ci dziatania), jak 1 limfocytow B, nie
ma potrzeby podejmowania dalszych dziatan. Jesli jednak u danej osoby wystepuja zmiany w
uktadzie odpornosciowym, powinno si¢ przeprowadza¢ u niej okresowe kontrole. U
niektorych starszych dzieci i dorostych z mikrodelecja 22q11.2 stwierdzono wystepowanie
powtarzajacych si¢ infekcji takich jak zapalenie oskrzeli czy ptuc. Osobom takim pomogta
opieka immunologa.

Dobrg wiadomoscig jest to, ze przy wiasciwej opiece pacjenci z mikrodelecjg 22q11.2 wcale
nie muszg stale chorowaé. W miar¢ dorastania dziecka, poprawia si¢ produkcja limfocytow T
1 tworzenie si¢ pamigci immunologicznej. Tak jak w przypadku wszystkich innych
probleméw zwigzanych z mikrodelecja 22q11.2, niektore dzieci beda miaty sprawniejszy, a
inne mniej sprawny uktad odpornosciowy, ale rokowania sg ogdlnie catkiem dobre. Mozna
oczekiwal, ze kazde dziecko bedzie moglo chodzi¢ do szkoty i prowadzi¢ normalne Zycie
towarzyskie. Nie ma powodu, aby trzymac¢ dzieci ,,pod kloszem™.
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PIERWSZY OBRAZEK: Co dzieje si¢ w twoim organizmie, kiedy zarazki wyruszaja na
polowanie...

Bez problemu sprawimy, ze to dziecko zachoruje! Hi hi...

Tak, to bedzie butka z mastem!

DRUGI OBRAZEK: W miedzyczasie, w szpiku kostnym...

Uwazajcie zarazki! Wtasnie zrobitem nowg parti¢ przeciwciat! Oddziaty IgM, IgG i IgA
nadchodza, aby was zniszczy¢!

IgA: Wypatruj mnie zoladku! Nadchodzg!

IgG: Bede we krwi!

IgM: 1d¢ pierwszy!

TRZECI OBRAZEK: Limfocyty T takze pomagaja zwalczy¢ infekcje...

Zarazek: O o!

Limfocyt T cytotoksyczny: Cofna¢ si¢! Wchodze! Juz po tych zarazkach!

Limfocyt T pomocniczy: Wezwe positki z limfocytow T!

Limfocyt T pomocniczy: Szybciej limfocyty B! Dawajcie wigcej przeciwciat! Ale juz!
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CZWARTY OBRAZEK:
IgA

IgM

Limfocyt T cytotoksyczny
Bam!

Limfocyt T cytotoksyczny
IgG

PIATY OBRAZEK:

Limfocyt T regulatorowy: PRZESTANCIE JUZ limfocyty B! To koniec naszej roboty —
zniszczyli$my zarazki!

Limfocyt B: Uff!

SZOSTY OBRAZEK:

IgG

Limfocyt B: Dobra robota, wszyscy si¢ spisaliscie!

Limfocyt T cytotoksyczny

IgA

Limfocyt T pomocniczy

IgM

Limfocyt T pomocniczy

Ta druzyna immunologiczna naprawde¢ dobrze pracuje razem!



Zmiany hormonalne u dzieci z mikrodelecja 22q11.
Lekarz medycyny Stuart A. Weinzimer

Dzieci z mikrodelecja 22ql1 moga si¢ urodzi¢ z niedoborami niektorych hormondw lub
niedobory te mogg u nich wystgpi¢ w dziecinstwie. Hormony to wytwarzane przez
wyspecjalizowane gruczoty i wydzielane do krwi zwigzki chemiczne, ktore wpltywaja na
prac¢ roznych organdéw i tkanek ciata, regulujagc wazne funkcje zyciowe, takie jak wzrost i
metabolizm.

Niedoczynnos¢ przytarczyc

Najbardziej znanym problemem hormonalnym u dzieci z mikrodelecja 22ql1 jest
hipokalcemia czyli niskie stezenie wapnia we krwi. Wapn jest niezmiernie waznym I
najliczniej wystepujacym w organizmie cztlowieka mineratem. Ponad 97% procent wapnia w
organizmie czlowieka znajduje si¢ w kosciach. Wapn znajdujacy si¢ w komodrkach i w
krwiobiegu odpowiada za przekazywanie sygnatow wewnatrz komorek 1 migdzy komoérkami,
za przewodzenie nerwowe, skurcz mies$ni, metabolizm, wzrost komorek oraz wiele innych
niezbednych proceséw zyciowych. Poziom wapnia we krwi jest bardzo $cisle regulowany
przez kilka hormonéw, z ktorych najwazniejszy jest parathormon (PTH), wytwarzany w
przytarczycach. Przytarczyce to cztery gruczoty wielkosci rodzynek przylegajace do
znajdujacej sie¢ w szyi tarczycy (llustracja 1). Gdy poziom wapnia w surowicy krwi zbytnio
si¢ obnizy, przytarczyce wydzielaja PTH, w wyniku czego organizm zwicksza uwalnianie
wapnia z kosSci, wchlanianie zwrotne jondw wapnia w nerkach i wchilanianie wapnia z
przewodu pokarmowego. W tym ostatnim miejscu gtownym regulatorem wchtaniania wapnia
jest witamina D, ktora tak naprawdg jest hormonem a nie witaming. Koncowym efektem tych
wszystkich procesow jest powrdt poziomu wapnia we krwi do normy.

U dzieci z mikrodelecja 22q11 moze wystepowac niedoczynnos¢, brak lub niedorozwoj
przytarczyc, ktore prowadza do niskiego stezenia wapnia we krwi (hipokalcemii). Niedobor
ten spowodowany jest m.in. powaznym ograniczeniem wchianiania wapnia z jelit na skutek
braku PTH. Hipokalcemia moze spowodowa¢ drzenia, skurcze migsni (tezyczke), zaburzenia
oddychania, napady padaczkowe i zaburzenia rytmu serca. Niedoczynno$¢ przytarczyc
wykrywa sie z reguty bezposrednio po porodzie lub wkrétce po urodzeniu, ale u niektérych
dzieci moze ona pozosta¢ niezauwazona przez lekarzy az do pdzniejszego dziecinstwa.
Czasami lekarze zlecaja test na mikrodelecj¢ 22q11 wlasnie po wykryciu niskiego poziomu
wapnia. Jesli dziecko z mikrodelecjg 22q11 ma po urodzeniu prawidtowy poziom wapnia, to
z reguly rowniez w poOzniejszym dziecinstwie nie pojawi si¢ u niego niedoczynnosc
przytarczyc, cho¢ zdarzaja si¢ wyjatki.

Niedoczynno$¢ przytarczyc stwierdza si¢ na podstawie badania krwi. U dzieci bez
niedoczynnosci przytarczyc, przy niskim poziomie wapnia, stezenie PTH powinno wzrosngc.
Dlatego najlepszym sposobem zdiagnozowania niedoczynnosci przytarczyc jest stwierdzenie
obnizonego poziomu PTH przy réwnoczesnym obnizonym poziomie wapnia. Samo
stwierdzenie niskiego poziomu PTH przy prawidlowym poziomie wapnia nie wystarcza do
diagnozy, dlatego wyrywkowe badanie dzieci na niedoczynno$¢ przytarczyc za pomocg
badania poziomu PTH we krwi jest bezcelowe.

Poniewaz nie jest tatwo zastagpi¢ PTH u os6b z niedoczynnoscia przytarczyc, leczenie polega
na zwigkszeniu spozycia wapnia. Istnieje wiele réoznych suplementow wapnia, ktéore moga
by¢ dostepne w formie ptynu, tabletek do potykania lub ssania (przypis konsultanta: najlepiej



doustnie podawac preparaty weglanu wapnia). Wigkszo$¢ suplementéw wapnia mozna tatwo
kupi¢ w supermarketach lub aptekach i sg one dostepne bez recepty. Jednak podstawowym
lekiem stosowanym w leczeniu niedoczynnosci przytarczyc jest kalcytriol, najaktywniejsza
forma witaminy D. Dostepna jest ona wylgcznie na recepte i nie jest to ta sama witamina,
ktora jest sktadnikiem multiwitamin sprzedawanych bez recepty lub w sklepach ze zdrowa
zywnoscig. Kalcytriol jest z reguty sprzedawany w postaci wypelionych ptynem kapsutek
zelowych. U niemowlat, ktére oczywiscie nie sg3 w stanie potkng¢ kapsutek, ptyn mozna
wydoby¢ z kapsutki strzykawka i poda¢ tyzeczkg. Kalcytriol podaje sie z reguly 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
dziatan niepozgdanych niz w przypadku kalcytriolu)).

Poniewaz na niedoczynno$¢ przytarczyc choruje si¢ przez cate zycie, najwazniejsze jest
przestrzeganie zasad podawania leku i pozostawanie w czgstym kontakcie z lekarzem, w celu
regularnego badania poziomu wapnia. Celem leczenia jest utrzymanie poziomu wapnia w
dolnych granicach normy. Podwyzszone st¢zenie wapnia moze doprowadzi¢ do uszkodzenia
nerek z powodu nadmiernego jego wydalania z moczem.

Niedobdr hormonu wzrostu

Kolejng zmiang hormonalng, ktéra moze pojawi¢ si¢ u dzieci z mikrodelecjg 22q11 jest brak
lub niedobdr hormonu wzrostu (GHD — ang. Growth Hormone Deficiency). Hormon wzrostu
(GH) jest wytwarzany przez przysadke, zlokalizowang w samym srodku glowy. Znajduje si¢
ona u podstawy moézgu (koto podwzgorza), nad tylng czescig podniebienia (Ilustracja 1).
Przysadka powstaje w czasie rozwoju ptodowego z tkanek pochodzacych z moézgu i z
podniebienia. Dlatego dzieci, u ktorych wystepuja wady podniebienia, takie jak rozszczep lub
mniejsze nieprawidtowosci w jego budowie, moga mie¢ tez nieprawidlowo rozwinigta
przysadke. Przysadka nazywana jest gruczotem nadrzednym, gdyz pelni kierownicza role w
regulowaniu czynno$ci innych gruczotéw, w tym tych odpowiadajacych za wzrost, rozwdj
ptciowy, metabolizm i gospodark¢ wodng w organizmie. Dla dzieci z mikrodelecja 22q11
szczegolnie istotny jest hormon wzrostu. Wiele z tych dzieci jest niskiego wzrostu, czyli ich
wzrost jest ponizej pigtego centyla dla ich wieku. Zdecydowana wigkszo$¢ dzieci o niskim
wzro$cie nie ma probleméw hormonalnych, sa one niskie dlatego, ze jedno lub oboje z ich
rodzicow sg niskiego wzrostu lub dlatego, ze majg one tzw. konstytucjonalne opdznienie
wzrostu, czyli rozwijaja si¢ pozniej niz inne dzieci. To, ze dzieci stabo rosng lub sg niskiego
wzrostu moze by¢ spowodowane wieloma przewlektymi problemami medycznymi, ktére
czasami mogg nie dawa¢ zadnych innych objawow. Dlatego dzieci, ktore wolno rosna czesto
dostajg skierowania na badania wykrywajace przyczyny wielu roznych zaburzen wzrostu.

Niski wzrost moze tez towarzyszy¢ niektorym chorobom genetycznym, takim jak zespot
Downa, zespot Turnera, zespot Silvera-Russella i mikrodelecja 22g11. Dawniej uwazano, ze
niski wzrost u dzieci z mikrodelecjg 22ql1 jest po prostu ,,cze$cig tego zespotu”. Jednakze
ostatnio, naukowcy ze Szpitala Dziecigcego w Filadelfii odkryli, ze niektére dzieci z
mikrodelecjg 22ql1 cierpia na niedobor hormonu wzrostu i dlatego moze im pomodc
wdrozenie terapii substytucyjnej z zastosowaniem syntetycznego hormonu wzrostu (GH).
Podczas gdy w populacji ogélnej niedobor hormonu wzrostu wystepuje u jednego na 3000
dzieci, moze on pojawi¢ si¢ az u jednego na 25 dzieci z mikrodelecja 22q11. Natomiast u
dzieci z mikrodelecja i z wzrostem ponizej 5 centyla, niedobdr hormonu wzrostu (GH)
wystepuje U jednego na 10 dzieci.



Dzieci z niedoborem hormonu wzrostu maja prawidlowy wzrost przy urodzeniu. Z reguly
zaczynaja odbiega¢ od normy po ukonczeniu pierwszego roku zycia i rosng wolniej (mniej
niz 5 centymetrow na rok). Do innych oznak niedoboru hormonu wzrostu nalezg wysoki gtos,
wypuktos¢ czota oraz powolny wzrost dloni i stop. Chlopcy moga mie¢ male genitalia.
Jednak objawy te nie muszg wystapi¢ u kazdego dziecka. U wszystkich dzieci wzrost i rozwoj
powinny by¢ regularnie monitorowane a doktadne pomiary wzrostu 1 masy ciata powinno si¢
nanosi¢ na standardowg siatke centylowag podczas wizyt kontrolnych. Natomiast u dzieci z
mikrodelecjg powinno si¢ przyktadaé jeszcze wigkszg wage do tego jak rosng. Stwierdzenie,
ze ich wzrost znajduje si¢ ponizej pigtego centyla, zmniejszenie normalnego tempa wzrostu
lub opdznienie dojrzewania piciowego sa wskazaniami do zbadania czy dziecko nie ma
niedoboru hormonu wzrostu. Najlepiej, aby badania te przeprowadzit endokrynolog dziecigcy
z doswiadczeniem w zakresie zaburzen wzrastania. Badania te powinny obejmowaé
przeprowadzenie doktadnego wywiadu lekarskiego, badanie fizykalne, pewne okreslone
badania krwi i zdjecie rentgenowskie dioni (w celu okreslenia wieku kostnego). Badania krwi
pozwolg na wykrycie wszystkich innych przyczyn stabego wzrastania, takich jak anemia
(niedokrwistos¢), choroby nerek czy niedoczynnos$¢ tarczycy. Wiek kostny da lekarzowi
wyobrazenie o wieku rozwojowym dziecka, tak jak policzenie pierScieni pozwala okresli¢
wiek drzewa.

Badania krwi pozwolg rowniez zmierzy¢ poziom hormondéw zwanych czynnikami wzrostu,
takich jak insulinopodobny czynnik wzrostu 1 (IGF-1) i biatko wigzace insulinopodobny
czynnik wzrostu (IGFBP-3). Istnieje bezposredni zwigzek migdzy tymi czynnikami a
hormonem wzrostu: u dzieci z niedoborem hormonu wzrostu poziom czynnikOw wzrostu we
krwi jest niski. Zwykle normalny poziom czynnikéw wzrostu wyklucza niedob6r hormonu
wzrostu (GH), wigc badanie przyczyn niskorostosci mozna na tym zakonczy¢. Jednak jesli u
dziecka o niskim wzroscie lub powoli rosngcego poziom czynnikow wzrostu jest niski,
wskazane jest przeprowadzenie testu stymulacji wydzielania hormonu wzrostu. Zwykte
zmierzenie poziomu hormonu wzrostu w gabinecie lekarskim jest bezcelowe, gdyz hormon
wzrostu jest wydzielany przez przysadke przede wszystkim (przypis konsultanta) w nocy w
sposob pulsacyjny. W czasie dnia poziom hormonu wzrostu jest z reguly niski. Testy
stymulacyjne polegaja na podaniu lekoéw, ktore pobudzajg przysadke do wydzielenia hormonu
wzrostu, i mierzeniu odpowiedzi na t¢ stymulacj¢ poprzez sprawdzanie poziomu hormonu
wzrostu we krwi przez 1-2 godzin od podania lekow. Z reguty przeprowadza si¢ dwa osobne
testy stymulacyjne, jeden po drugim, gdyz w pojedynczo przeprowadzonym tescie, niektore
dzieci z prawidtowg przysadka sporadycznie majg niskie wyniki.

Jesli niedobor hormonu wzrostu zostanie zdiagnozowany, to dziecko moze by¢ leczone przez
podanie brakujagcego hormonu. Hormon wzrostu jest wstrzykiwany pod skorg, podobnie jak
to si¢ robi z insuling u 0séb cierpiacych na cukrzyce. Zastrzyki robi si¢ raz dziennie, z reguty
w nocy przed pdjsciem spac. Poczatkowo rodzice 1 dzieci czgsto martwig si¢ zastrzykami, ale
szybko przekonuja si¢, ze procedura ich podawania jest prosta i bezbolesna. Skutki
zastosowania leczenia hormonem wzrostu sa zwykle dos¢ spektakularne, w pierwszym roku
tempo wzrostu podwaja si¢. Dzieci, ktorym podaje si¢ hormon wzrostu powinny regularnie
chodzi¢ do endokrynologa w celu monitorowania wzrostu i kontroli poziomu hormonow.
Leczenie kontynuuje si¢ po zakonczeniu okresu dojrzewania, az do czasu, kiedy nastapi
zamknigcie chrzgstek nasadowych i dalszy wzrost nie jest juz mozliwy. Nalezy zauwazy¢, ze
leczenie hormonem wzrostu nie zmieni dziecka w olbrzyma i ze rzadko zaleca si¢ je
dzieciom, ktore nie chorujg na niedobor hormonu wzrostu (GH).

STRONA 67 / ILUSTRACJA 1. Hypothalamus - Podwzgérze. Pituitary - Przysadka.
Parathyroid - Przytarczyce. Thyroid - Tarczyca.



GLOSY RODZICOW

Kiedy pisze do Ciebie te stowa, $pisz juz sobie w swoim t6zeczku. Ciaggle duzo chorujesz, ale
dostosowaliSmy juz nasze zycie do Ciebie. Twoje potrzeby s3a najwazniejsze. Nie ma takiej
rzeczy, ktorej bySmy dla Ciebie nie zrobili. Jeste$ naszym stoneczkiem. Kiedy$ rzadko
towarzyszyl nam usmiech. A teraz pojawia si¢ on za kazdym razem, kiedy widzimy, co
potrafisz robi¢.



STRONA 74
Umiejetnosci rozwojowe pomiedzy 1 a 3 miesigcem zycia
Poruszanie si¢
» Lezy na brzuszku, unosi glowe i klatke piersiowa
» Prostuje i zaciska dtonie
» Wklada dlonie do ust
» Uderza w zabawki
Patrzenie
» Obserwuje twarze
» Podaza wzrokiem za obiektami i ludzmi
» Interesuje si¢ otoczeniem
Komunikacja
» UsSmiecha si¢ na dzwigk znajomego glosu
» Gaworzy/gluzy
» Odwraca glowe w kierunku dzwicku
» Wydaje dzwigki, gdy jest zadowolone

Umiejetnos$ci spoteczne

» Przytula sig

» Lubi, gdy si¢ mu Spiewa

» Whpatruje si¢ w twarze

» Podoba mu si¢ karuzela do t6zeczka dziecigcego

Dbanie o siebie

> Zada przytulania
» Daje znac, kiedy jest mu niewygodnie

» Uczy sie uspokajac¢ samego siebie



STRONA 75
Umiejetnosci rozwojowe pomiedzy 4 a 7 miesigcem zycia
Poruszanie si¢

» Lezac na brzuszku, unosi glowe i klatke piersiowa

» Przekreca sig 1 zaczyna siadac

» Wyciaga rece i chwyta

» Przeklada zabawke z jednej dloni do drugie;j
Zabawa

» Patrzy na upuszczone zabawki

» Bada doktadnie zabawki

» Wktada zabawki do buzi, uderza nimi i potrzgsa
Komunikacja

» Reaguje na wlasne imig

» Gaworzy i nasladuje dzwigki, $mieje si¢ na glos

» Reaguje na stowo ,,nie” za co drugim razem

» Powtarza takie dzwigki jak ,,baba”

Umiejetnos$ci spoteczne

» Lubi bawi¢ si¢ w akuku
» Piszczy z zachwytu

Dbanie o siebie

» Moze trzymac butelke

» Placze lub wydaje dzwigki, gdy jest gtodne



STRONA 76
Umiejetnosci rozwojowe pomiedzy 8 a 12 miesigcem zycia
Poruszanie si¢
» Dobrze siedzi
Raczkuje (na ragczkach i kolankach)
Probuje stawac

Chodzi opierajac si¢ o meble

Y V V VYV

Moze samodzielnie chodzi¢
Zabawa
» Uderza zabawka o zabawke
» Wktada i wyjmuje przedmioty z pojemnikow
» Podnosi rzeczy trzymajac je kciukiem i palcem wskazujagcym
» Turla piteczke
Komunikacja
» Gaworzy
» Reaguje na takie polecenia jak ,,zaklaszcz” i ,,podnies rece do gory”
» Gestykuluje, aby zwrdcié¢ na siebie uwage
» Nasladuje dzwieki i stowa

Umiejetnos$ci spoteczne

» Jest nieSmiale przy nieznajomych
» Woli przebywac¢ z gtownym opiekunem
» Powtarza dzwigki i czynnosci, aby zwrdci¢ na siebie uwage

Dbanie o siebie

» Trzyma butelke lub kubeczek z dzidbkiem
» Je ztyzeczki

» Potrafi samodzielnie jes¢ krakersy



STRONA 77
Umiejetnosci rozwojowe pomiedzy 12 a 18 miesigcem zycia
Poruszanie si¢

» Samodzielnie chodzi

» Lubi ciggnac¢ za sobg zabawki

» Zaczyna biegaé

» Wchodzi po schodach, czotgajac si¢ lub trzymajac si¢ porgczy

Zabawa

» Gryzmoli

» Uklada wieze z klockow

» Lubi sortowac rozne ksztatty

» Zaczyna bawi¢ si¢ w udawanie
Komunikacja

» Uzywa 8 lub wigcej pojedynczych stow

» Wskazuje rozne czgsci ciata

» Rozumie wiele wyrazoéw i wykonuje dwuczesciowe polecenia

» Nasladuje stowa

Umiejetnos$ci spoteczne

» Podaje i bierze od innych zabawki
» Uwielbia mie¢ widownig
> Smieje sie z niektorych zabawnych rzeczy

Dbanie o siebie

» Samodzielnie je tyzka
» Je palcami
» Wspolpracuje przy ubieraniu

» Zaczyna przestawiac si¢ z picia z butelki na picie z kubka



STRONA 78
Umiejetnosci rozwojowe pomiedzy 18 a 24 miesigcem Zycia
Poruszanie si¢
» Kopie pitke
» Wchodzi i schodzi po schodach, trzymajac si¢
» Zaczyna podskakiwac
Zabawa
» Lubi proste uktadanki
» Lubi gryzmoli¢
» Lubi zabawy w udawanie, w kuchnig i przebieranie si¢
» Lubi klocki
Komunikacja
» Uzywa wielu pojedynczych stow
» Uzywa dwu lub trzywyrazowych zdan
» Wykonuje dwuczgsciowe polecenia
» Caly czas uczy si¢ nowych stow

Umiejetnos$ci spoteczne

» Wzrost samodzielnosci
» Zdarzaja si¢ przypadki niepostusznego zachowania
» Rozwdj poczucie humoru

Dbanie o siebie

» Jetyzka
Pije z kubeczka
Rezygnuje z butelki

Podciagga spodenki/majteczki na gumke

Y V V V

Zdejmuje kurtke



STRONA 79
Umiejetnosci rozwojowe pomiedzy 2 a 3 rokiem zycia
Poruszanie si¢

» Dobrze si¢ wspina

» Wchodzi i schodzi po schodach

» Kopie pitke

» Podskakuje na dwoch nogach

Umiejetno$ci mys$lenia

» Prawidlowo trzyma otéwek
» Rysuje kota, pionowe i poziome linie
» Dopasowuje obrazki i ksztalty (matches pictures and shapes)
» Rozumie pojecie ,,jeden”
Komunikacja
» Uzywa cztero i pigciowyrazowych zdan
Wymawia swoje imi¢ 1 nazwisko
Uzywa zaimkow

Mowa jest w wigkszo$ci zrozumiata

Y V V V

Opowiada o swoich doswiadczeniach

Umiejetnos$ci spoteczne

» Potrafi czekac na swoja kolej

» Nawiazuje przyjaznie

» Nasladuje zachowanie innych

» Moze sprzeciwia¢ si¢ zmianom w ustalonym porzadku

Dbanie o siebie

» Zaktada spodenki/majteczki na gumke
» Umie korzysta¢ z nocnika

» Postuguje si¢ tyzka



» Myje zgby z pomoca osoby dorostej

» Przenosi si¢ z dziecigcego 16zeczka do to6zka



STRONA 80
Umiejetnosci rozwojowe pomiedzy 3 a 4 rokiem zycia
Poruszanie si¢
» Rzuca pitkg znad glowy
Jezdzi na rowerku trojkotlowym
Podskakuje na jednej nodze

Skacze do przodu

Y V V VYV

Lubi korzysta¢ ze sprzetu na placu zabaw

Umiejetno$ci mys$lenia

» Rysuje obrazki przedstawiajace osoby
» Poshuguje si¢ nozyczkami
» Zna nazwy koloréw
Komunikacja
» Opowiada o tym, co si¢ niedawno wydarzyto
» Uzywa sze$ciowyrazowych zdan
» Rozumie pojecia ,,male” i ,,duze”

Umiejetnos$ci spoteczne

» Uwaza niektore dzieci za prawdziwych przyjaciot
» Bawi si¢ wspolnie z innymi
» Czeka na swoja kolej

Dbanie o siebie

» Myje i wyciera dtonie i twarz
» Postuguje si¢ tyzka i widelcem
» Lubi rytuat przed potozeniem si¢ spac

» Odktada zabawki na miejsce



STRONA 81
Umiejetnosci rozwojowe pomiedzy 4 a 5 rokiem zycia
Poruszanie si¢

» Robi fikotki

» Wspina sie na sprz¢t na placu zabaw

» Lapie pitke

» Jezdzi na rowerze z kétkami bocznymi

Umiejetno$ci mys$lenia

» Graw proste gry planszowe
Uczy si¢ na pami¢¢ alfabetu
Zaczyna liczy¢

Na rysunkach ludzi uwzglednia sze$¢ cze¢sci ciata

YV V V V

Przerysowuje koto i kwadrat
Komunikacja
» Potrafi powiedzieé, co si¢ wydarzyto
» Zadaje pytania
» Mowi pelnymi zdaniami
» Definiuje znane stowa

Umiejetnos$ci spoteczne

» Uwaza niektore dzieci za prawdziwych przyjaciot
» Bawi si¢ wspolnie z innymi
» Robi rzeczy na zmiang

Dbanie o siebie

» Ubiera si¢ i rozbiera (z wyjatkiem wigzania butow)
» Zaczyna si¢ uczy¢ manier

» Samodzielnie kapie si¢ w wannie



Rozw@j dzieci z mikrodelecjg 22q11.2

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

Opdznienia rozwojowe i trudnosci szkolne wystepuja u zdecydowanej wiekszosci dzieci z
mikrodelecjg 22q11.2. Chociaz problemy te nie wplywaja na ich zdrowie fizyczne i nie
wymagaja hospitalizacji, ich wptyw na zZycie dziecka moze by¢ nawet wigkszy niz w
przypadku problemoéw kardiologicznych, endokrynologicznych 1 immunologicznych,
towarzyszacych mikrodelecji 22ql1.2. Dlatego tak wazna jest wczesna diagnoza i
interwencja. W niniejszym artykule, chcialbym przedstawi¢ wyniki niektérych naszych
najnowszych badan, ktore pomogly nam zrozumie¢ natur¢ tych opdznien i zaburzen oraz
zrozumie¢ jakie sg najlepsze metody pomocy.

Zespot psychologéw, logopeddw i pediatrow, zajmujacych si¢ rozwojem dziecka w Szpitalu
Dziecigcym w Filadelfii (CHOP) i w centrum rehabilitacji tego szpitala, o nazwie The
Children’s Seashore House, przeprowadzit kompleksowe badania 40 pacjentow z
mikrodelecja 22ql11.2 w wieku od 1 do 27 lat. Badania objety ocene umiejetnosci
jezykowych, zdolnos$ci motorycznej, ilorazu inteligencji i osiagni¢¢ edukacyjnych. Zebrane
przez nas informacje stanowig najwigkszy na $wiecie zbidr danych na temat profilu rozwoju i
profilu edukacyjnego u 0so6b z mikrodelecja 22q11.2.

DZIECI W WIEKU OD 1 DO 5§ ROKU ZYCIA

Juz u przebadanych przez nas dzieci w wieku 1-3 lat, nasze badania potwierdzily to co,
mowito nam wielu rodzicow, tj. ze u ich dzieci wystepuja lekkie opdznienia we wcezesnym
rozwoju umiejetnosci jezykowych i zdolnosci motorycznej. Dzieci z mikrodelecjg 22q11.2 z
reguly zaczynaja mowic i chodzi¢ kilka miesigcy pdzniej niz inne dzieci. Na ogot opdznienia
stwierdzono we wszystkich obszarach rozwoju, od jezyka przez duza motoryke (chodzenie,
bieganie, skakanie itd.), mata motoryke (uzywanie tyzki, gryzmolenie, rysowanie itd.) do
ogblnych funkcji poznawczych (rozwigzywanie lamigtowek, pamieé, nasladowanie itd.).
Opoznienia wystgpowaly niezaleznie od tego czy dzieci miaty wade serca lub rozszczep
podniebienia czy nie. W okoto dwoch trzecich przypadkow, dzieci w tym wieku miaty
roOwniez obnizone napi¢cie mig¢sniowe (stabe migsnie 1 stawy), towarzyszace z reguly
op6znieniom zdolno$ci motoryczne;.

W grupie wiekowej od 3 do 5 lat nadal wystgpowaly opoznienia rozwoju mowy/jezyka.
Oczywiscie u wielu dzieci wystgpowato nosowanie otwarte, ale oprocz tego wystepowaly u
nich inne symptomy stabej artykulacji, op6znienie w uczeniu si¢ stéw 1 formowaniu wyrazen
1 zdan. Wymienionym op6znieniom mowy czynnej towarzyszyly tez podobne opdznienia w
jego rozumieniu. W sumie tylko 15% badanych przez nas dzieci nie mialo opdznien
jezykowych, natomiast 46% byto na pograniczu jesli chodzi o rozw6j mowy/jezyka, a u 39%
wida¢ bylo wyrazne opdznienie.

Z powodu czestych opoznien rozwojowych, powinno si¢ oceni¢ rozwdj kazdego dziecka z
mikrodelecja 22ql1.2, aby ustali¢ czy potrzebne jest zapisanie go na zajg¢cia i terapie w
ramach programu wczesnej interwencji. Terapia logopedyczna powinna pomoéce dzieciom z
nosowaniem otwartym, opoznieniami jezyka, a takze problemami z karmieniem.
Wspomniane wczesniej wyniki wskazujg na to, ze prawie potowa dzieci z mikrodelecja
22q11.2 powinna pracowa¢ z logopeda. Fizykoterapeuci (PT) i terapeuci zajeciowi (OT)
pracuja z dzie¢mi, ktore majg opoznienia zdolnosci motorycznej: duzg motoryka zajmujg si¢



fizykoterapeuci, a mala motoryka terapeuci zajeciowi. Nauczyciele prowadzacy zajecia w
ramach programow wczesnej interwencji (,,specjalisci od edukacji”) moga pracowaé z
dzie¢mi, ktore maja opodznienia w dowolnym z tych obszaréw, wspotpracujac z réznymi
terapeutami, a takze skupiajac si¢ na rozwoju ogélnych zdolnosci poznawczych, takich jak
rozwigzywanie tamigtéwek i pamiegé. Dzigki pomocy 1 wskazowkom tych specjalistow, kazde
dziecko z mikrodelecja 22ql11.2 nauczy si¢ chodzi¢, mowi¢, skakaé i1 gra¢, nawet jesli
przyswoi te umiejetnosci z pewnym opoznieniem. W stanie Pensylwania wszystkie dzieci ze
zdiagnozowang mikrodelecjg 22q11.2 sg uprawnione do korzystania z wczesnej interewencji,
nawet jesli nie wystepuja u nich opdznienia, gdyz mikrodelecja oznacza, ze takie opdznienia
moga pojawic si¢ w przyszlosci.

DZIECI W WIEKU SZKOLNYM

Jak wszystkie dzieci, tak i te z mikrodelecja 22q11.2 zaczynaja chodzi¢ do przedszkola i
pierwszej klasy po ukonczeniu 5 i1 6 roku zycia. W oparciu o wyniki naszych najnowszych
badan powinno si¢ je umieszcza¢ w zwyklych klasach. Nauka w takich klasach pozwoli na
ich uspotecznienie 1 zapewni im dostep do wyzwan edukacyjnych potrzebnych wszystkim
dzieciom. Jes$li konieczna okaze si¢ dodatkowa pomoc z niektérych przedmiotoéw, bedzie
mozna jg zapewni¢ w ramach dodatkowych zaje¢ lub dzieki klasowym asystentom, ktorzy
pracuja z grupa uczniow nad danym przedmiotem.

Nasze badanie zdecydowanie sugeruje, ze dodatkowe zajecia i inne formy specjalnej pomocy
szkolnej sa potrzebne wielu uczniom z mikrodelecja 22ql1.2, zwlaszcza w zakresie
matematyki. Po pierwsze, zauwazyliSmy nietypowy wzorzec wynikéw testow na inteligencje
u tych dzieci - osiggaty one zwykle wyzsze wyniki na skali stownej niz bezstownej. Taki
wzorzec inteligencji rzadko wystepuje w populacji ogdlnej i z regulty towarzyszag mu
stosunkowe trudno$ci w matematyce. Kiedy przeanalizowaliémy wyniki testow osiagni¢¢ u
dzieci z mikrodelecjg 22q11.2, stwierdziliSmy, ze istotnie wyniki z matematyki byty nizsze od
wynikow z czytania i pisania. Wyniki te byty do$¢ zaskakujace, biorac pod uwage opdznienia
mowy 1 jezyka u dzieci z mikrodelecjg 22q11.2 w wieku przedszkolnym. Niemniej jednak,
jasnym jest, ze wszystkie dzieci z mikrodelecjg 22q11.2 powinny by¢ uwaznie monitorowane
pod katem mozliwych trudnosci w nauce, zwlaszcza z matematyki. Jesli pojawig si¢ takie
trudnosci, trzeba jak najszybciej wprowadzi¢ dodatkowa pomoc.

POZNIEJSZE LATA

Do chwili obecnej nie mieliSmy do czynienia z wieloma dzie¢mi w wieku powyzej szkoty
podstawowej. Wydaje si¢, ze trudnosci z matematyka utrzymujg si¢ na wczesnym etapie
dalszej edukacji, ale ze dzieci dokonujg dalszych postgpoéw w rozwoju. Na kolejnym etapie
edukacji, zwlaszcza w szkole S$redniej, istnieje mozliwos¢ dobrania przedmiotow,
pokierowana mocnymi i stabymi stronami uczniow. Wszyscy miodzi dorosli z mikrodelecja
22q11.2, z ktorymi si¢ zetkneliSmy, ukonczyli szkote $rednig, a niektdrzy z nich poszli na
studia, pracujg i/lub zalozyli rodziny. Na podstawie tych informacji nauczyliSmy si¢ nie
zaniza¢ naszych oczekiwan w stosunku do tych dzieci.

PRZYSZLE BADANIA

Kontynuujemy nasze badania dzieci i mlodych dorostych z mikrodelecja 22q11.2. Mamy
nadziej¢ dowiedzie¢ si¢ wigce] na temat zaburzen, ktére przyczyniaja sie do tego, ze
matematyka sprawia im szczeg6lng trudnos¢ i ktore pozwalajg na szybszy postep w czytaniu i
pisaniu, mimo poczatkowych zaburzen rozwoju mowy. Ponadto, mamy nadziej¢ dowiedzie¢



si¢ wigcej na temat zachowan, ktére wystepuja u niektorych dzieci z mikrodelecjg 22q11.2, w
tym trudnos$ci z koncentracja uwagi. Dzigki temu, Ze niektorym dzieciom zrobiono rezonans
magnetyczny (MRI) mozgu, zaczynamy bada¢ czy istniejg zmiany w budowie mozgu, majace
zwigzek z opoOznieniami rozwojowymi 1 trudnosciami szkolnymi, ktorych obecnosé
stwierdzilisSmy.

» Jak w przypadku wszystkich badan nad mikrodelecja 22q11.2 prowadzonych w
Szpitalu Dziecigcym 1 jego centrum rehabilitacji, naszym ostatecznym celem jest
niesienie pomocy rodzinom dotknigtym ta delecja. Nasze obecne badania nad
rozwojem juz wykazaly, ze dzieci z mikrodelecjg nalezy monitorowa¢ pod katem
opoznien jezykowych i motorycznych w okresie przedszkolnym oraz ze rodzice i
nauczyciele powinni w szczegdlnosci zwraca¢ uwage na mozliwos¢ pojawienia si¢
trudnosci z matematyka w pdzniejszym okresie szkoly. Mamy nadziej¢, ze przyszite
badania utatwig zrozumienie, jakie sg najlepsze sposoby pracy nad tymi zaburzeniami.



Mowa 1 jezyk u pacjentow z mikrodelecjg 22q11.2
Mgr Cynthia Solot (C.C.C.)

Pacjenci z mikrodelecja maja réznorodne problemy, ktore wymagaja pomocy lekarskie;j.
Czesto zdarzaja si¢ problemy z rezonansem, mowieniem, jezykiem i karmieniem.

Karmienie

Podniebienie migkkie jest migkkim, zbudowanym z migéni organem znajdujacym si¢ w tylnej
czesci sklepienia jamy ustnej. Wiele os6b z mikrodelecjg 22q11.2 ma problemy z wazna
umiejetnoscia, jaka jest poruszanie mig$niami podniebienia migkkiego. Pozwala ona na
oddzielenie jamy ustnej od nosowej w czasie przetykania i moéwienia, co zapobiega
przedostawaniu si¢ jedzenia lub powietrza do nosa. Kiedy podniebienie migkkie nie jest
prawidtowo uksztaltowane lub kiedy nie porusza si¢ prawidtowo, mowa moze brzmie¢ zbyt
nosowo. Nazywane jest to niewydolnoscia podniebienno-gardtowa lub VPI (przypis: skrot
pochodzi od angielskiej nazwy velopharyngeal incompetence). W niemowlectwie, a czasami i
p6zniej, u niektorych dzieci wystepuje regurgitacja plynow do nosa. Z reguty zmniejsza si¢
ona, gdy dziecko troch¢ podrosnie i przyzwyczai si¢ do karmienia.

Rzadziej u dzieci z mikrodelecja 22q11.2 wystepuje jawny rozszczep podniebienia, czyli
otwor w tylnej czesci sklepienia jamy ustnej. W takim przypadku, pomagajg zmiany w
technice karmienia, takie jak uzywanie specjalistycznych butelek do karmienia dzieci z
rozszczepem podniebienia lub migkkiego smoczka z krzyzowym nacigciem i1 karmienie
dziecka w pozycji pionowej. Wazne jest, aby rozszczep zostal zespolony operacyjnie. W
naszym osrodku takie operacje wykonuje si¢ pomiedzy 9 a 12 miesigcem zycia dziecka. U
niektorych dzieci z mikrodelecja 22q11.2 wystepuje podsluzéwkowy rozszczep podniebienia.
W tym przypadku otwor znajduje si¢ w kosciach 1 mig$niach podniebienia, ale jest zastoniety
tkankg miekka podniebienia. Podsluzéwkowe rozszczepy podniebienia moga, ale nie musza
sprawia¢ dziecku probleméw. Jesli jednak problemy si¢ pojawig, to u dzieci moze wystapic
nosowanie otwarte, regurgitacja jedzenia do nosa i/lub trudnosci z modwieniem.
Podsluzowkowy rozszczep podniebienia rowniez moze zosta¢ zespolony operacyjnie.

Problemy rozwojowe i neurologiczne moga takze wptywaé na mozliwo$¢ karmienia dziecka.
Przyktadowo dziecko moze mie¢ trudno$ci ze ssaniem, potykaniem lub poruszaniem
jezykiem. Niektore dzieci majg trudnosci przy zmianie konsytencji jedzenia z jednej na druga.
U wielu dzieci wystepuje refluks zotagdkowo-przetykowy czyli cofanie si¢ tresci zotadka do
przetyku (czeséci przewodu pokarmowego taczacej jame¢ ustng z zotadkiem). Moze to by¢
ktopotliwe 1 wptywaé¢ na karmienie. Istniejg techniki, ktére moga pomoc w przypadku
wystgpienia takich probleméw. Informacje o nich mozna uzyska¢ od specjalistow d/s
karmienia, ktorymi moga by¢ logopeda, terapeuta =zajgciowy, fizykoterapeuta lub
pielegniarka. W wielu przypadkach potrzebne moze by¢ tez badanie u pediatry
przeszkolonego w zakresie probleméw z karmieniem.

Jezyk

Jezyk to system symboli uzywanych do porozumiewania si¢. Sktada si¢ on z dwoch
komponentoéw: rozumienia oraz ekspresji. Jezyk mozna podzieli¢ na kilka cz¢$ci: fonologig
(system dzwiekowy jezyka), skladni¢ (gramatyke), semantyke (znaczenie) i pragmatyke
(spoteczny aspekt jezyka). Istnieje zarowno jezyk werbalny jak 1 niewerbalny. Istnieje
komunikacja wprost (np. pokazywanie i si¢ganie) jak i1 komunikacja symboliczna (np.



wskazywanie na usta w celu zasygnalizowania, ze jest si¢ glodnym, uzywanie stéw) oraz inne
formy komunikacji (np. potrzasanie glowa, machanie r¢ka, stowa).

Jezyk ma ogromnie wazny, poniewaz jest on kluczowym sposobem regulowania naszego
zachowania, porozumiewania si¢ z innymi osobami i uczenia si¢ w szkole. Jezyk to nie to
samo co mowa, ktora obejmuje tylko percepcj¢ i produkcje glosek. Sensowny jezyk moze
istnie¢ bez mowy, ale sensowna mowa nie moze istnie¢ bez jezyka.

Prawie wszystkie dzieci z mikrodelecjg 22q11.2, z ktérymi mamy do czynienia, albo maja
op6znienia jezykowe w chwili obecnej albo mialy je w przesztosci, tzn. jezyk pojawit si¢ u
nich z opdznieniem. Jesli problem ten wystgpi u waszego dziecka, powinno zosta¢ ono
zbadane przez certyfikowanego logopede i otrzyma¢ pomoc w ramach programu wczesnej
interwencji lub w ramach indywidualnej terapii logopedycznej. Niektore dzieci maja
opoznienia jezykowe ze wzgledu na ich ogoélne opdznienie rozwojowe. Musi to zostac
ustalone w czasie oceny rozwoju przez psychologa lub pediatre¢ - specjaliste d/s rozwoju
dziecka.

Kiedy wasze dziecko ma opdznienia w rozwoju jezyka i mowy, naszym zdaniem nalezy
pamigta¢ o nadrzgdnym celu, jakim jest komunikacja. Pokazanie dziecku, ze moze ono
skutecznie komunikowa¢ swoje mysli, uczucia i potrzeby, nawet za pomocag gestow lub
uzywajac stow z duzym przyblizeniem, pozwoli w znacznym stopniu obnizy¢ jego poziom
frustracji. Sukcesy w komunikowaniu si¢ moga pomdc zmotywowaé dziecko do
kontynuowania czgsto przeciez trudnej terapii. W potaczeniu z moéwieniem, warto stosowac
gesty 1 jezyk migowy. Pozwoli to skutecznie przetrwaé oczekiwanie na pojawienie si¢
konwencjonalnej mowy.

Niektoére dzieci maja specyficzne opdznienia jezykowe, takie jak zaburzenia w nauce jezyka.
Moéwimy o nich wtedy, kiedy rozwoj jezyka jest opozniony bardziej niz mozna by si¢ byto
tego spodziewac na podstawie ogolnego poziomu umiejetnosci dziecka. Opdznienia te moga
si¢ utrzymywa¢ nawet w latach szkolnych i wplywa¢ na aktywno$¢ spoleczng i nauke
przedmiotdw szkolnych. Wazne jest, aby przed przyjeciem do szkoly przeprowadzi¢ testy
pomagajace ustali¢ stopien rozwoju jezyka oraz zakres potrzeb dziecka, ktore nalezy
zaspokoi¢ w celu optymalizacji procesu jego uczenia.

Mowa

Dzieci z mikrodelecja moga mie¢ rOwniez rozwojowe zaburzenie mowy (alalig). Zazwyczaj
btedy w mowie moga by¢ wynikiem:

1. opoOznienia etapOw rozwoju mowy

2. zmian w artykulacji glosek przez jezyk i inne cze$ci jamy ustnej, ktore wynikajg z
proby kompensacji ucieczki powietrza do nosa u dzieci z problemami podniebienia

3. probleméw motorycznych, czyli zwigzanych z poruszaniem mi¢$niami lub
koordynacja, formalnie okreslanych mianem dyzartrii lub dyspraksji

4. anomalii strukturalnych np. nieprawidtowosci w budowie zgbodw

U danego dziecka moze wystapi¢ kombinacja tych czynnikow. Ocena mowy pomoze ustali¢
jak znaczne s3 jej zaburzenia u waszego dziecka i czy potrzebna mu bgdzie terapia.



Rezonans i glos

Warto przypomnie¢, ze jesli podniebienie dziecka nie funkcjonuje prawidlowo, to wystapi u
niego nosowanie otwarte, spowodowane obecnoscig zbyt duzej ilosci powietrza w nosie.
Czasami dziecko moze mie¢ rowniez ochrypty glos. Niektore dzieci z mikrodelecja 22q11.2
maja wrodzong wiotko$¢ krtani, problemy z poruszaniem strunami glosowymi, mokrg
chrypke lub moga méwic tzw. piskliwym glosem. Jakiekolwiek zmiany w glosie lub glo$ny
oddech powinny by¢ uwaznie zbadane przez otolaryngologa i logopedg.

Gdzie mozna uzyskac pomoc

Logopedzi przyjmuja w wigkszosci szpitali, szk6ét 1 w wielu specjalistycznych poradniach
lekarskich. Prowadzg tez praktyki prywatne. Przed skorzystaniem z ich ustug upewnij sie, ze
posiadajg wymagane certyfikaty 1 zezwolenia (w USA: certyfikat Amerykanskiego
Towarzystwa d/s Mowy, Jezyka i Stuchu oraz licencj¢ do prowadzenia praktyki w danym
stanie). Istnieje mndstwo sposobow, by pomodc waszemu dziecku 1 gorgco polecamy
skorzystanie z wczesnej interwencji.

Kiedy dziecko powinno zosta¢ zbadane przez logopede?
» Noworodki: w razie problemoéw z karmieniem.

» Wizyty kontrolne co 6 miesi¢cy lub co rok (w zaleznos$ci od dziecka): w celu
monitorowania pojawiajacej si¢ mowy i umiejetnosci jezykowych.

» Ocena przed pojsciem do szkoty: w celu ustalenia, jak rozwija si¢ jezyk i co moze
pomoc zoptymalizowaé proces uczenia si¢ u waszego dziecka.

» Starsze dzieci: po badaniu wstepnym, wizyty kontrolne powinny zosta¢ dostosowane
do indywidualnych potrzeb dziecka.

W przypadku kazdego dziecka z mikrodelecjg 22ql1.2 nalezy rozwazy¢ skorzystanie przez
niego z programu wczesnej interwencji ze wzgledu na wysokq u tych dzieci czestotliwosé
wystepowania opoznien jezyka oraz uczenia sie.



Mikrodelecja 22q11.2: neuropsychologiczny obraz, profil i praktyczne wskazdwki
Dr Michael F. Woodin i Dr Edward M. Moss

Neuropsychologia to nauka zajmujgca si¢ badaniem zalezno$ci pomi¢dzy dziataniem mdzgu a
zachowaniem. Celem zastosowania jej do badania populacji dziecigcej jest proba zrozumienia
mocnych i stabych stron dzieci i nastolatkow w takich obszarach jak: jezyk, przetwarzanie
wzrokowo-przestrzenne, czyli przetwarzanie informacji niewerbalnej, pamig¢¢, uwaga i
funkcje wykonawcze, zdolnosci sensoryczne i motoryczne, osiagnigcia edukacyjne i funkcje
spoteczno-emocjonalne. Wyniki badan pomagajg zrozumie¢ wplyw zaburzen osrodkowego
uktadu nerwowego na funkcjonowanie dziecka. Pomaga to zaplanowa¢ proces edukacyjny i
stworzy¢ odpowiednie programy pomocy nakierowane na maksymalne wykorzystanie
mocnych stron dziecka przy jednoczesnym ograniczniu jego deficytow.

U dzieci i nastolatkow z mikrodelecja 22ql11.2 wystepuje niezliczona ilos¢ objawow
medycznych i zaburzen. Réwniez z punktu widzenia neuropsychologii, dzieci te majg bardzo
ztozony zestaw mocnych 1 stabych stron, ktéry mozna lepiej poznaé za pomoca
wszechstronnej baterii testow przeznaczonych do ich badania. Z naszych badan i doswiadczen
W pracy z dzie¢émi i nastolatkami z mikrodelecjg 22q11.2 bedacymi pod opicka Szpitala
Dziecigcego W Filadelfii, zaczyna si¢ wytania¢ modalny czyli wspdlny profil. W niniejszym
krotkim artykule przedstawione zostang: ogodlny zarys typowych wynikow testow
uzyskiwanych przez t¢ grupe i to jak tacza si¢ one w ogolny profil oraz praktyczne
wskazowki na temat pomocy w kazdym ze wskazanych obszarow.

Nalezy pamigtaé, ze chociaz z badan zaczyna wytania¢ si¢ wspolny profil, jedng z najbardziej
charakterystycznych cech mikrodelecji 22q11.2 jest znaczny rozrzut i gleboka zmienno$¢
cech wystepujacych u kazdego przedstawiciela tej grupy. Zmiennos¢ ta jest z regulty wigksza
niz u wigkszosci dzieci. Dlatego wspolny profil nalezy rozumie¢ jako punkt odniesienia, w
stosunku do ktérego u konkretnej osoby mozna oceni¢ i przedstawi¢ wzorce zgodne z
przewidywaniami i odchylenia od nich. Z naszego doswiadczenia wynika, ze chociaz kazda
osoba z mikrodelecjg jest inna, to jednak zazwyczaj majg one specyficzne wspblne cechy
charakterystyczne, aczkolwiek wystepujace w réznym natezeniu. Dla uchwycenia ich
wyjatkowosci, nalezy pracowac z neuropsychologiem, ktory zna si¢ na: wynikach osigganych
przez osoby z omawianym zespotem genetycznym, upos$ledzeniach zdolno$ci niewerbalnego
uczenia si¢, deficytach uwagi 1 specyficznych deficytach kompetencji spoteczno-
emocjonalnych. Ponadto, z powodu ztozono$ci profili uczenia si¢ u 0s6b z mikrodelecja
22q11.2, rekomendujemy, aby po badaniu neuropsychologicznym zostaly one ocenione przez
zespOt ewaluacyjny, ktory dokona integracji wynikow z innych dyscyplin, takich jak pediatria
behawioralno-rozwojowa, psychiatria, logopedia, audiologia i terapia zajeciowa.

OBRAZ | PROFIL NEUROPSYCHOLOGICZNY

Dzieci i nastolatki z mikrodelecja 22ql11.2 charakteryzuja si¢ specyficznym zestawem
mocnych i stabych stron, ktéry mozna potraktowa¢ jako wyzwanie i/lub inspiracje. Ich
podsumowanie pokazano w ponizszej tabeli.

Mocny strony
¢ Inteligencja werbalna (Verbal 1Q)

e Rozumienie werbalne (Verbal Comprehension)



e Uczenie si¢ materiatu stownego przez powtarzanie (Rote Verbal Learning)

e Zapamiegtywanie/rozpoznawanie materiatu stownego przez powtarzanie (Rote Verbal
Memory)

e Poczatkowa uwaga stuchowa (Initial Auditory Attention)

e Prosta koncentracja uwagi (Simple Focused Attention)

e Percepcja i pamig¢ stuchowa (Auditory Perception and Memory)
e (Czytanie stow (Word Reading)

e Rozpoznawanie stoéw (Word Decoding)

Slabe strony/deficyty

e Przetwarzanie niewerbalne (Nonverbal processing)
e Funkcje wzrokowo-przestrzenne (Visual-Spatial skills)
e Zlozona pamie¢ werbalna (Complex Verbal Memory)

e Uwaga, pamig¢ operacyjna i funkcje wykonawcze (Attention, Working Memory and
Executive Functioning)

e Funkcje motoryczne (Motor Functioning)

e Pamig¢ wzrokowo-przestrzenna (Visual-Spatial Memory)

e Rozpoznawanie i zapamietywanie twarzy (Facial Processing and Recall)

e Przetwarzanie fonologiczne (Phonological Processing)

e Przetwarzanie jezyka (Language Processing)

e Matematyka

e Czytanie ze zrozumieniem (Reading Comprehension)

e Umiejetnos$ci spoteczne (Social Skills)

e Funkcjonowanie emocjonalne (Emotional Functioning)

e Zdolnos¢ do adaptacji (Adaptive Functioning)
Specyficzny wzorzec stabych 1 mocnych stron charakteryzujacy osoby z mikrodelecja
22q11.2 zostat uprzednio opisany przez nasz i inne zespoty jako zblizony do uposledzenia
zdolnosci niewerbalnego uczenia si¢ (NVLD, od angielskiego terminu: Non-verbal Learning
Disorder). Nim przedstawimy charakterystyczne cechy zgodne z NVLD, chcemy zaznaczy¢

fakt wynikajacy z najnowszych danych dotyczacych roli, jaka odgrywa przetwarzanie jezyka
u 0sob z mikrodelecja 22q. Pasuja one do kategorii NVLD, gdyz w momencie rozpoczgcia



przez dzieci z 22q nauki szkolnej, widoczne pierwotnie u mtodszych dzieci deficyty mowy i
jezyka, wydaja si¢ ustgpowaé miejsca jeszcze wickszym deficytom niewerbalnym czyli
wzrokowo-przestrzennym, a takze percepcyjno-motorycznym. Natomiast zdolnosci
,werbalne” stajg si¢ wtedy ich stosunkowo mocniejszg stong. Jednakze, cho¢ osoby z 22q
wykazuja wiele wyraznych symptomow zgodnych z NVLD, nie jest to wlasciwy termin, gdyz
sugeruje on, ze objawy i zaburzenia dotycza tylko funkcji ,,niewerbalnych”.

Nalezy tutaj koniecznie podkresli¢, ze ,zdolnosci werbalne” mierzone w testach na
inteligencj¢ nie sg tym samym co ,,przetwarzanic j¢zyka” oceniane przy pomocy innych
narzedzi. Zdolnosci werbalne mierzone w testach na inteligencje, takich jak Skala inteligencji
Wechslera dla dzieci — wersja trzecia (WISC-1Il), mowig o uksztaltowanych czyli
»skrystalizowanych” produktach nabytej wiedzy, ktorg dziecko uzyskalo dzigki swoim
doswiadczeniom kulturowym oraz interakcjom w domu i szkole. Zalicza si¢ do nich
znajomos¢ stow i faktow, umiejetnosé skojarzenia dwoch stow oraz rozumienia przez dzieci
konkretnych sytuacji. Osoby z 22q maja wyjatkowo duzg zdolno$¢ uczenia si¢ i
zapamigtywania wielokrotnie prezentowanego materiatu stownego. W przeciwienstwie do
tego, ,przetwarzanie jezyka” obejmuje zdolno$¢ do efektywnego i automatycznego
rozumienia, formutowania i ekspresji mowy. Procesy te obejmujg umiejetno$¢ wymawiania i
operowania podstawowymi dzwigkami naszej mowy (przetwarzanie fonologiczne), fluencjg
stowng (automatyczny dostep do i odnajdywanie wlasciwego jezyka, tj. dobor stow, szybkie
nazywanie), rozumienie polecen, odtwarzanie z pamieci zdan i opowiadan, rozumienie jezyka
i ekspresje mowy. Dla przypomnienia, nasze badania jasno pokazaly, ze poza profilem
mocnych i stabych stron charakterystycznych dla NVLD, u dzieci i nastolatkow z 22q
wystepujg rowniez znaczne trudnos$ci jezykowe w wielu z wlasnie wymienionych obszaréw.
W dalszej czesci artykutu zwigzle opiszemy kazda z mocnych i stabych stron, przedstawimy
w skrécie najlepsze narzedzia uzywane do jej oceny oraz sugestie jak pomoc ograniczy¢
deficyty.

MOCNE STRONY NEUROPSYCHOLOGICZNE

Inteligencja werbalna/Rozumienie werbalne: W poréwnaniu do ich ogolnej inteligencji i
umiejetnosci niewerbalnych, dzieci 1 nastolatki z 22q maja wyjatkowa zdolno$¢ uczenia si¢ 1
zapamig¢tywania materialu stownego, ktory przekazano im w sytuacjach kulturowych, w
domu i/lub w czasie nauki szkolnej. Dzigki temu moga umie¢ definiowac stowa, zauwazac
podobienstwa pomiedzy dwoma stowami, zapamigtywaé ogolne fakty na temat Swiata i
zrozumie¢ kontekst stowny w praktyce.

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny w tym obszarze naleza: skala stowna
bedaca czgscig Skali inteligencji Wechslera dla dzieci — wersji trzeciej (WISC-111) i podtesty
stowne z Roznicujgcej Skali Umiejetnosci (DAS).

Uczenie si¢ i zapamigtywanie/rozpoznawanie materiatu stownego poprzez powtarzanie: Jedng
z najwspanialszych, a czasami wrgcz budzacych podziw mocnych stron dzieci i nastolatkow z
22q jest ich zdolno$¢ uczenia si¢ na pami¢¢ materiatu stownego poprzez jego powtarzanie a
nastepnie odtwarzanie go z pamigci. Zazwyczaj ocenia si¢ to za pomocg zadan z listami stow
do nauczenia si¢. W testach takich dziecko proszone jest o wystuchanie i zapamigtanie listy
stow w czterech czy pieciu probach. Po kazdej probie, dziecko proszone jest o powtorzenie
wszystkich stow, ktore udalo mu si¢ zapamigta¢. Sumaryczny wynik, czyli catkowita liczba
zapamigtanych stow uzywane sg jako wskaznik ich potencjatu w tym obszarze. Zazwyczaj
dzieci z 229 uzyskuja w takich testach wyniki w okolicach $redniej lub duzo powyzej $redniej
I ich tempo uczenia si¢ jest wysokie. Oznacza to, ze w sposoOb staly (a czasami zadziwiajgco




szybki) z proby na probe rosnie u nich liczba zapamigtanych stow. Ten rodzaj testu daje dobre
wyobrazenie na temat tego, jak poradzg sobie z uczeniem si¢ na pamieé poprzez powtarzanie
w sytuacji szkolnej. Po zakonczeniu wszystkich 4-5 prob, robi si¢ natychmiastowy test
odtwarzania stow z pamieci, a nastepnie test odroczonego odtwarzania. Poziom odtwarzania
nauczonego materiatu stownego jest z reguty podobny do poziomu osiggnigtego przez nich w
uczeniu sie tego materiatu, co oznacza, ze umiejetnos¢ zachowania materialu w pamigci jest
ich mocng strong.

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny tego obszaru naleza: podtest uczenia si¢
jezykowego z Obszernego Testu Pamieci i Uczenia si¢ (WRAML) oraz Kalifornijski Test
Uczenia sie Jezykowego — wersja dla dzieci (CVLT-C).

Poczatkowa uwaga stuchowa: W odroznieniu od pozostatych, bardziej ztozonych obszaréw
koncentracji uwagi, mocng strong dzieci z 22q jest zakres poczatkowej uwagi stuchowe;j.
Umiejetno$¢ t¢ mierzy si¢ w pierwszej probie w zadaniu z listami stow do nauczenia sig.
Kiedy dzieci staja przed nowym zadaniem, ich pierwsze podejscie do podania wymaganej od
nich informacji pozwala doktadnie oszacowac ich poczatkowa zdolnos¢ skupienia si¢ na tym,
co si¢ do nich mowi. Jako grupa, dzieci z 22q uzyskuja zazwyczaj w tym obszarze wynik w
okolicach lub powyzej $redniej. Sugeruje to, ze metody nauczania stosujgce uczenie si¢ na
pamig¢ powtarzanej ustnej prezentacji moga zapewni¢ wigkszy sukces w nauce na dluzsza
mete.

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny tego aspektu naleza: pierwsze proby w
podtescie uczenia si¢ jezykowego z Obszernego Testu Pamigci i Uczenia sie (WRAML) oraz z
Kalifornijskiego Testu Uczenia si¢ Jezykowego — wersji dla dzieci (CVLT-C).

Prosta koncentracja uwagi: W poréwnaniu z ich umiejetnoscia przetaczenia uwagi i/lub
radzenia sobie z bardzo ztozong informacja, dzieciom i nastolatkom z delecjg 22q dobrze
idzie poczatkowa koncentracja na krotkich i $ci$le ustrukturyzowanych zadaniach. Mozna
oczekiwaé, ze uda im si¢ wykona¢ takie zadania w granicach normy. Pomaga im w tym
rébwniez natychmiastowa informacja zwrotna i wzmocnienie ich osiagnigé. W takich
okoliczno$ciach czgsto potrafig utrzymacé stalty poziom wynikow. Faktycznie, niektorzy
rodzice moga zauwazy¢, ze ich dziecko jest w stanie skupi¢ si¢ na grach wideo lub
kreskowkach. Zajecia te sa zazwyczaj ustrukturyzowane, stosunkowo krotkie i silnie
wzmacniajgce a informacja zwrotna na temat uzyskanego wyniku jest z reguly dostepna
natychmiast. Ta mocna strona moze zosta¢ wykorzystana zarbwno Ww nauczaniu
programowanym w warunkach domowych jak i w szkolnych, poprzez dzielenie materiatu na
mniejsze fragmenty lub komponenty i przez stwarzanie okazji do czestej informacji zwrotnej
i/lub konstruktywnego wzmocniania.

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny tej umiej¢tnosci nalezg: Test £gczenia
Punktow — czesé¢ A i podtest Digitis Forward (powtarzanie ciggéow cyfr) ze Skali inteligencji
Wechslera dla dzieci — wersji trzeciej (WISC-I11).

Czytanie i rozpoznawanie stow: W poréwnaniu do ich ogdlnego poziomu intelektualnego,
dzieci z 22q maja wyjatkowo duza zdolnos¢ czytania prawdziwych stow i fontetycznego ich
rozpoznawania. Oznacza to, ze dzigki powtérkom i odpowiednim drylom fonetycznym,
czgsto sg one w stanie dobrze opanowa¢ umiejetno$¢ mechanicznego czytania. Chociaz
umiejetnos¢ ta niekoniecznie wptywa na zdolno$¢ pelnego zrozumienia tego co czytaja, to
jednak daje mocne podstawy, na ktorych mozna si¢ potem oprze¢ w ¢wiczeniu czytania ze
zrozumieniem.




Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny tego aspektu osiggnig¢ nalezg: podtest
Podstawy Czytania z Testu Osiggnie¢ Wechslera (WIAT) i podtest Atak Stow z Testow
Osiggnie¢ Woodstocka-Johnsona — w wersji poprawionej (WJTA-R).

SLABE STRONY / DEFICYTY NEUROPSYCHOLOGICZNE

Przetwarzanie niewerbalne, funkcje wzrokowo-przestrzenne, pamie¢ wzrokowo-przestrzenna
| rozpoznawanie twarzy: Przetwarzanie niewerbalne obejmuje zdolno$¢ do rozumienia §wiata
przy uzyciu umiej¢tnosci wzrokowych, wzrokowo-przestrzennych, konstrukcyjnych i
wzrokowo-motorycznych. W wieku szkolnym dzieci z 22q majg znaczne trudnosci z takimi
umiejetnosciami jak analiza wzrokowa, mys$lenie sekwencyjne w czasie i przestrzeni,
rozumienie relacji czesci do calosci oraz w zadaniach, w ktorych muszg dowiedzie¢ sig
czego$ 1 rozumowac na podstawie informacji niewerbalnej. W praktyce, umiejetnosci te moga
wplywac na rozumienie przez nich informacji, ktora jest im przekazywana za pomocg jednego
z tych sposob6w. Ponadto, poniewaz u ludzi komunikacja niewerbalna odgrywa wicksza rolg
niz nasze rozmowy ze soba, niektdre deficyty w przetwarzaniu i rozumieniu informacji
niewerbalnej moga powodowaé problemy w komunikacji spotecznej i pragmatycznej. Na
skutek tego, dzieci i nastolatki z 22q mogg Zle odczytywaé niewerbalne znaki i sygnaly, w
ograniczonym stopniu rozumie¢ dystans spoteczny i Zle interpretowaé sens zachet 1 kar
stosowanych przez rodzicoéw lub inne pracujace z nimi osoby.

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny umiej¢tnosci przetwarzania niewerbalnego
i wzrokowo-przestrzennego nalezg: skala bezstowna i podtest organizacji percepcyjnej ze
Skali inteligencji Wechslera dla dzieci — wersji trzeciej (WISC-III), podtest rozumowania
niewerbalnego i podtest przestrzenny z Roéznicujgcej Skali Umiejetnosci (DAS), podtest
Strzatek z NEPSY i podtesty Domykania z Testéw Osiggnie¢ Woodstocka-Johnsona — w
wersji poprawionej (WJTA-R). Do zadan oceniajacych pamig¢é wzrokowo-przestrzenng i
rozpoznawanie twarzy naleza: podtest Potozenia Kropek i podtest Twarzy ze Skali Pamigci
dla Dzieci (CMS), podtest Pamieci Wzoréw z Obszernego Testu Pamigci i Uczenia sig
(WRAML) oraz podtest Pamig¢ do Twarzy z NEPSY.

Interwencje: Pomoc w tym obszarze cze¢sto wigze si¢ z rozpoznaniem srodowiska domowego
I szkolnego w celu ograniczenia, wykluczenia lub zmodyfikowania informacji, tak aby nie
zawierata zbyt wielu bodzcow wzrokowo-przestrzennych. Jesli chodzi o materiaty lekcyjne,
mozna je PO prostu uprosci¢ przez zmniejszenie liczby pytan lub zadan znajdujacych si¢ na
stronie, ograniczenie ilosci tekstu do przepisania z podrgcznika lub tablicy oraz pomoc
dziecku w przygotowaniu segregatora o jednolitej i uporzadkowanej strukturze, w ktérym
gromadzi¢ ono bedzie wszystkie prace szkolne i domowe. Dzigki uzyskaniu w ten sposob
wigksze] jednolitosci 1 przewidywalnos$ci, dzieci bgeda mialy poczucie wigkszej kontroli 1
pewnosci siebie. Ponadto, kiedy to tylko mozliwe, powinno si¢ wykorzystywac ich zdolnosci
werbalne do kompensowania deficytow niewerbalnych. Powinno si¢ zachgcaé je do stownego
negocjowania, ,,przegadania” lub ,,myslenia na glos” o tym, jakie kroki b¢dg potrzebne, aby
rozwigza¢ niewerbalne zadania. W dodatku, kiedy si¢ juz catkowicie oswoja z tym sposobem
nauki, mozna je poprosi¢ o to, aby ,nauczyly” danej umiejetnosci swojego rodzica lub
nauczyciela. W ten sposob zach¢ca si¢ je do koncentracji na tej umiejetnosci,
zwerbalizowania jej i zakodowania w odpowiednim dla nich systemie odniesienia, a przy
okazji przetozenia jej na format, ktory bedzie dla nich latwiejszy do zrozumienia i
zapamietania. Ponadto, odkryliSmy, ze w poprawie umiejetnosci w tym obszarze moze pomoc
praca z terapeutg zajeciowym lub specjalistag od usprawniania funkcji poznawczych, ktéry ma
specjalistyczng wiedz¢ na temat dzieci z deficytami w przetwarzaniu niewerbalnym. Jesli
chodzi 0 rozpoznawanie i zapamigtywanie twarzy, nalezy kontrolowac¢ czy wasze dziecko



pamieta osoby, z ktérymi ma do czynienia na co dzien. Jes§li sprawia mu to problem,
pomozcie mu skojarzy¢ imiona i stowne opisy z twarzami osob, ktore stara si¢ rozpoznawac.
W niektorych przypadkach pomocne mogg by¢ takze ksigzki ze zdjgciami tych osob.

Ztozona pamig¢é werbalna: W odroznieniu od ich wyjatkowo duzej umiejetno$ci uczenia si¢ i
zapamigtywania materialu stownego, dzieci z 22q maja trudnosci ze zrozumieniem bardziej
ztozonego i/lub pelnego tresci materiatu stownego, czyli takiego, ktory zawarty jest w dtugich
sekwencjach czy instrukcjach, zdaniach lub opowiadaniach, ktore sa im prezentowane ustnie.
Przypuszczalnie, ich zdolno$¢ do nauczenia si¢ i zapamigtywania takiej informacji jest
uposledzona przez trudnosci z przetwarzaniem jezyka i operacyjng pamigcig stowng. Moze to
oznacza¢, ze kiedy bedzie sie wymaga¢ od nich wystuchania i przetworzenia dtuzszej,
bardziej ztozonej lub glgbiej zorganizowanej informacji, bedg mie¢ problem z zachowaniem
jej we wiasnej pamieci. Na skutek tego moga one zapomina¢ duza cze$¢ informacji, myli¢
kolejno$¢, dokonywaé przeoczen i w ograniczony sposOb rozumie¢ to, co =zostato
powiedziane.

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny nalezg: podtesty zapamigtywania zdan i
opowiadan z Obszernego Testu Pamigci i Uczenia si¢ (WRAML), opowiadania ze Skali
Pamieci dla Dzieci (CMS) i podtest odtwarzania zdan z NEPSY.

Interwencje: Z pewnoscig mozna pomoéc dzieciom W czytaniu i przetwarzaniu ztozonych lub
dhugich fragmentéw materialu stownego poprzez prezentowanie go fragmentami w dtuzszym
okresie czasu (zamiast naraz) lub prezentujac go wielokrotnie. Po prezentacji, powinno si¢
zachgcaé dzieci do przedyskutowania tego, co zostalo zaprezentowane i do ,,myslenia na
glos” lub powtorzenia tego, czego si¢ wilasnie nauczyly. W ten sposob, zach¢camy je do
lepszego wyczucia i wykorzystania mowy wewnetrznej. Ponadto, gorgco polecamy
korzystanie zarowno w domu jak i w szkole z ¢wiczenia rozumienia przy pomocy metody
wspolnego dochodzenia ,,Great Books”. Do jej zalet naleza: uzywanie krétkich czytanek,
zachecanie dzieci do robienia notatek we wihasnych ksigzkach oraz do wspodlnej dyskusji o
opowiadaniach. W lepszym zrozumieniu zlozonej informacji moze dziecku pomodc
stosowanie strategii metapoznawaczych i uproszczonych organizatorow graficznych do
rozrysowania szczegoOtow opowiadan, zardwno z literatury picknej jak i literatury faktu.
Wreszcie, podanie przed lekcja lub nowym zadaniem do nauczenia si¢ podstawowych
informacji na ich temat oraz aktywacja posiadanej juz wiedzy, pomogg W aktywniejszym
uczestnictwie w zajeciach i ,,wchtonieciu” nowej informacji. To trochg tak jak z gabka, ktora
zwilzona wchlania wigcej ptynu.

Uwaga, pamie¢ operacyjna i funkcje wykonawcze: Obszary te czgsto sprawiajg problem
rodzinom oraz nauczycielom dzieci i nastolatkow z mikrodelecja 22q. Najwigcej trudnosci
sprawiajg im testy, w ktorych potrzebne jest przetaczanie uwagi w celu sprostania réznym
wymogom w ramach jednego zadania. Ponadto, ich znaczng staboscig jest pamie¢ operacyjna,
ktora pozwala na biezgco trzyma¢ w pamigci potrzebne informacje. Moze to powodowac
trudnos$ci z wykonywaniem polecen, zapamigtywaniem instrukcji i odbieraniem informacji w
odpowiedniej kolejnosci. Do funkcji wykonawczych zaliczamy: zdolno$¢ cziowieka do
podejscia do nowego zadania, rozpoczecia rozwigzywania go a nastepnie do oceny tego, co
zostalo przez niego zrobione. Stanowig one czgsto stabg strone osob z mikrodelecjg 22q.
Przejawia si¢ to impulsywnos$cia I problemami z elastycznym podejsciem do stawianych
przed nimi zadan.

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny naleza: podtest odpornosci na dystraktory
I podtest na szybko$¢ przetwarzania ze Skali inteligencji Wechslera dla dzieci — wersji trzeciej



(WISC-I111), podtest zapamietywania zdan z Obszernego Testu Pamigci i Uczenia sig
(WRAML), podtest Zamku z NEPSY, Test Zamku Londynskiego — Wydanie Drexela, Test
Sortowania Kart Wisconsin (WCST), Test fgczenia Punktow — czes¢ B oraz Test Cigglego
Wykonywania Connorsa (CCPT).

Interwencje: OdkrylisSmy, ze konsekwencja, struktura i ustalony porzadek to trzy metody,
ktore pozwalajg lepiej radzi¢ sobie z zachowaniem 1 zwigkszy¢ pojemno$¢é uwagi.
Namawiajac dzieci do myslenia na glos i powtarzania polecen, zach¢gcamy je do poprawy
wyczucia | wykorzystania mowy wewnetrznej. Zawsze tez przydaje si¢ zmniejszenie ilo$ci
bodZzcow i dystraktorow. Co wiecej, przygotowanie zadan, ktorych nie da si¢ zrobi¢ zle i
ktore pozwalajg odnies¢ sukces pomoze dzieciom utrzymaé koncentracje na wykonywanym
zadaniu. Poniewaz dzieci te trudno dostosowuja si¢ do zmian, wazne jest, zeby pomdc im w
przewidywaniu zmian, zanim te si¢ pojawig. Ponadto, kiedy dzieci te majg do wykonania
seri¢ zadan, listy kontrolne lub inne sposoby samokontroli pomoga im zredukowaé ogrom
rzeczy do zapamietania 1 wzig¢ odpowiedzialno$¢ za to, co majg zrobi¢. Wreszcie, poniewaz
trudno$¢ sprawia im uktadanie zdarzen w porzadku chronologicznym, problematyczne dla
nich moze rowniez by¢ monitorowanie uptywu czasu podczas wykonywania prac domowych
lub odrabiania zadan domowych. Stwierdzilismy, ze w tej sytuacji pomocne moze okazac si¢
zachecanie ich do uzywania minutnika, w celu monitorowania witasnych postgpow. Z
uzywania minutnika mozna zrobi¢ aktywno$¢ wzmacniajacg i ostatecznie pozwoli¢ dziecku
przeja¢ odpowiedzialno$¢ za proces monitorowania wlasnych poczynan.

Przetwarzanie jezyka i przetwarzanie fonologiczne: U wieku przedszkolnym, opdznienia w
rozwoju mowy 1 jezyka sg konsekwentnie obecne u kazdego dziecka z mikrodelecjg 22g11.2.
Kiedy dzieci te osiggaja wiek szkolny, ro$nie ich zdolnos$¢ do uczenia si¢ materiatu stownego,
natomiast bardziej widoczne staja si¢ wystepujace u nich trudnosci z koncentracjg uwagi,
zachowaniem, funkcjami niewerbalnymi i kompetencjami spoteczno-emocjonalnymi. Jednak
zardwno nasze badania, jak i te przeprowadzone przez logopede z naszego zespotu, wskazuja
na to, ze W tym wieku nadal wystepuja u nich trudnosci z przetwarzaniem jgzyka, a zwlaszcza
z ustnym przetwarzaniem fonologicznym. Ten rodzaj przetwarzania fonologicznego obejmuje
zdolno$¢ ustnego roztozenia na czesci i ,,.bawienia si¢” fragmentami jezyka mowionego, z
ktorych sktadajg si¢ wyrazy. Jest to wazny prekursor mowy czynnej i ptynnego czytania. Inne
stabe strony jezyka to: fluencja stowna w zakresie informacji fonologicznych, odtwarzanie
akapitow i zdan, ekspresja i rozumienie jgzyka.

Metody oceny: do reprezentatywnych metod oceny jezyka nalezg: podtesty jezyka z NEPSY,
Kliniczna Ocena Podstaw Jezyka — wydanie trzecie (CELF-1I), Test Rozwoju Jezyka-2
(TOLD-2) oraz Test Fluencji Stownej (COWAT-FAS).

Interwencje: W usprawnieniu zdolno$ci przetwarzania fonologicznego poméc moze
skorzystanie z opublikowanych programéw nauczania oraz z aplikacji takich jak Fast For
Word, Lindamood LiPS, McGuiness Phonographics i Earobics. Rownolegle do korzystania z
nich powinno si¢ pracowac¢ z logopeda, certyfikowanym korepetytorem lub specjalista od
usprawniania funkcji poznawczych. W celu poprawy ogélnych umiejetnosci jezykowych,
dziecko lub nastolatek powinno by¢ pod opieka logopedy w szkole lub poradni. Osiggnelismy
tez dobre wyniki w rozumieniu jezyka dzieki zastosowaniu podczas lekcji w klasie FM
Auditory Trainer. (Przypis tlumacza: FM Auditory Trainer jest specjalnym urzqdzeniem
wzmacniajgcym stosowanym np. w klasie, w srodowisku szkolnym. Sktada si¢ on z odbiornika
noszonego przez ucznia oraz mikrofonu noszonego przez mowce (np. nauczyciela), przez ktéry
przekazywany jest jego glos. Glowng zaletq takiego urzqdzenia jest mozliwos¢ nadawania
glosu mowcy bez umienia powodowanego przez dystans fizyczny czy halas z otoczenia.)




Matematyka i czytanie ze zrozumieniem: U wiekszosci dzieci i nastolatkow z mikrodelecja
22q11.2 konsekwentnie pojawiaja si¢ deficity w arytmetyce, rozumowaniu matematycznym i
czytaniu ze zrozumieniem. Takie same trudnosci Szkolne maja tez dzieci z NVLD. Jesli
chodzi o matematyke, wydaja si¢ mie¢ one trudnosci ze zrozumieniem ilosciowej logiki
bedacej podstawa matematycznych pojec¢ potrzebnych do sprawnego liczenia/rozumowania.
To, ze slabg strong jest czytanie ze zrozumieniem wynika z potgczenia kilku czynnikow:
trudnosci z przetwarzaniem jezyka, organizacja, pamigciag Operacyjng | doglebnym
zrozumieniem, ktore to umiejetnosci sg potrzebne, aby zrozumie¢ dtuzsze i bardziej ztozone
fragmenty tekstu. O metodach pomocy w obszarze czytania ze zrozumieniem wspomniano
juz wcezesniej w sekcji na temat ztozonej pamigci werbalnej.

Metody oceny: Do reprezentatywnych metod oceny zdolno$ci matematycznych naleza:
podtesty dziatan liczbowych 1 rozumowania matematycznego z Testu Osiggnie¢ Wechslera
(WIAT), podtesty z matematyki z Testdw Osiggnie¢ Woodstocka-Johnsona — w wersji
poprawionej (WJTA-R) oraz Keymath. Do metod oceny czytania ze zrozumieniem naleza:
podtest czytania ze zrozumieniem z Testu Osiggnie¢ Wechslera (WIAT), podtest rozumienia
fragmentow tekstu z Testow Osiggnie¢ Woodstocka-Johnsona — w wersji poprawionej
(WJTA-R) i Test Czytania ze Zrozumieniem (TORC).

Interwencje: Postgpy w matematyce mozna uzyskaé uzywajac ze zrozumieniem takich
manipulatoréw jak pateczki, klocki, koraliki i inne podobne obiekty. Dzieci uczg si¢ okresla¢
je ilosciowo | tworzy¢ ich symbole w swoich umystach. Dzieci, ktore maja trudnosci z
wizualizacja takich obiektow i poj¢é, czesto majg takze problemy z rozwigzywaniem zadan
arytmetycznych i zadan tekstowych z matematyki. Tak wigc prawdopodobnie trudnosci te
wystepujg rowniez U dzieci z 22¢, z powodu ich deficytow wzrokowo-przestrzennych. W
efekcie, pomdéc im moze uzywanie manipulatoréw lub wspomagajacych technik
Kinestetycznych takich jak Touch Math https://www.touchmath.com/. Za kazdym razem, gdy
wykorzystuje si¢ Touch Math, nalezy pamigta¢ o jednoczesnym stosowaniu dodatkowych
¢wiczen wzmacniajacych, skierowanych na zrozumienie matematycznych pojeé, na ktorych
opierajg si¢ dzialania, nad ktorymi wiasnie pracuje dziecko. Do szczegolnie przydatnych
programéw komercyjnych nalezg: Discovery Math, Math Their Way i Stern Structural
Arithmetic. Starszym dzieciom przyda si¢ aplikacja Saxon Math, ktéra ma wysoce
ustrukturyzowany format. Jej wydawca wypuscit tez program do nauki w domu, ktorego
moga uzywac rodzice dla utrwalenia materiatu przerabianego w szkole. Informacje na jego
temat mozna znalez¢ na stronie internetowej wydawcy: www.saxonpub.com/products/Home_Study
https://www.amazon.co.uk/Saxon-Study-First-Homeschool-Grade/dp/1565770188 Bardzo wazne jest, aby
w nauczaniu dzieci z mikrodelecja 22q stosowac jak najwigcej technik multisensorycznych.
Zawsze gdy jest to mozliwe, nalezy naktania¢ do wykorzystywania w nauczaniu tych dzieci
wielu kanatéw percepcyjnych: wzrokowego, sluchowego, kinestetycznego i dotykowego.
Ponadto nauka powinna odbywac¢ si¢ w srodowisku, ktore zacheca do aktywnej eksploracji i
praktycznych doswiadczen z manipulatorami.

Umiejetnosci_spoteczne, funkcjonowanie emocjonalne i zdolnos¢ do adaptacji: Poniewaz
staba strong dzieci i nastolatkéw z mikrodelecjg 22q11.2 jest przetwarzanie niewerbalne, sa
one szczegOllnie narazone na zaburzenia wynikajace z deficytow w sferze spotecznej,
emocjonalnej i afektywnej. Z naszych wtasnych badan wynika, ze osoby te czesciej cierpia na
zaburzenia internalizacyjne takie jak depresja, Igk i tendencja do przejawiania zachowan
obsesyjnych i/lub kompulsywnych. Ponadto wystepuja u nich znaczne trudnosci behawioralne
w obszarze koncentracji uwagi. Do wystepujacych u nich probleméw nalezg: impulsywnosc,
dekoncentrowanie si¢ oraz czgsta niemozno$¢ zapanowania nad tendencja do reagowania
nawet w niestosownych momentach. Ponadto, zdaja si¢ mie¢ zaburzenia systemu
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nagradzania, tzn. maja szczegdlny problem ze zrozumieniem nagrod i konsekwencji, ktore
stosujg wobec nich rodzice i nauczyciele w celu nauki zachowania oraz wzmacniania
pozadanych zachowan. Ogolnie, ich zdolnosci do adaptacji sa op6znione w stosunku do
dzieci i nastolatkow z populacji ogolnej. Najwigkszg trudnos¢ zdaje si¢ im sprawiac¢ radzenie
sobie ze zmianami towarzyszaCymi codziennemu zyciu, codziennymi umiejetnosciami
zyciowymi 1 umiejetnosciami komunikacyjnymi niezbednymi w interakcjach z innymi
ludZmi.

Metody oceny: Do reprezentatywnych metod oceny umiejetnos$ci spotecznych i funkcji
emocjonalnych naleza: Kwestionariusze Diagnostyczne Achenbacha: Ocena Poziomu
Zaburzenn Dzieci w wersjach: dla rodzicow (CBCL) i dla nauczycieli (TRF), System
Klasyfikacji Umiejetnosci Spotecznych (SSRS) oraz formularze dla rodzica, nauczyciela i
samooceny z Systemu Oceny Zachowan dla Dzieci (BASC). W obszarze zdolnosci do
adaptacji rekomendowane sa: Skala Zachowan Adaptacyjnych Vineland’a oraz Skale
Samodzielnosci/Niezaleznego Zachowania — wersja poprawiona (SIB-R).

Interwencje: Konieczne jest zapisanie dzieci i nastolatkow do grup, ktore specjalizujg sie w
treningu umieje¢tnosci spotecznych. Wskazane jest uzycie w tym obszarze takich programow
jak  Skillstreaming (http://www.skillstreaming.com/). Zazwyczaj grupy te bywaja
organizowane w ramach programéw pomocy psychologiczno-pedagogicznej w ich szkole lub
przez szpitale i poradnie. Ponadto, tak cze¢sto jak to mozliwe, dzieci z 22q powinno zapisywac
si¢ na zajecia pozalekcyjne, sportowe, w ramach spotecznos$ci lokalnej i/lub na zajgcia dla
mtodziezy organizowane przez osrodki religijne, aby mogty rozwijaé swoje umiejetnosci
spoteczne i1 aby stykaly si¢ z odpowiednimi wzorcami do nasladowania. Poniewaz w tym
obszarze wystepujg bardzo duze roznice pomigdzy dzieémi, niewskazane jest proponowanie
przez nas specyficznej pomocy w obszarach umiejetnosci socjalno-emocjonalnych i adaptacji.
Pomoc taka powinna by¢ raczej okreslona z wyczuciem i przepisana dziecku w wyniku
procesu konsultacji 'z neuropsychologiem, terapeuta behawioralnym, psychiatra,
psychologiem dziecigcym, pedagogiem lub psychologiem szkolnym i/lub licencjonowanym
doradca. Ogromnie wazne jest, zeby wszyscy specjaliSci zaangazowani W dbanie o
umiejetnosci spoteczno-emocjonalne dziecka z 22q stale monitorowali jego postep w tej
dziedzinie i odpowiednio reagowali na jakiekolwiek sygnaty cierpienia lub pogorszenie sig¢
symptomow w ktérymkolwiek z obszaréw. Ponadto, powinno si¢ zachecac tych specjalistow
do koordynacji swoich dziatan.

Zapoznalismy si¢ z wieloma historiami, ktorymi podzielity si¢ z nami rodziny i inne osoby
wspierajace rozwoj dzieci z 22g. Wiele z nich opowiada o odniesionych sukcesach i dodaje
otuchy. Wiele z nich pokazuje, jak niejasng i trudng zagadke stanowi czesto kazdy z
przypadkdw. Mamy nadziej¢, ze dzigki dalszemu dzieleniu si¢ informacjami i wskazéwkami,
zagadka ta stanie si¢ mniej zagadkowa. Mamy tez nadziej¢, ze dziatajac razem,
zainteresowani rodzice i specjalisci beda skuteczniej stawiac czota i przezwycieza¢ wyzwania
jakich dostarczaja dzieci z mikrodelecja, a jednoczesnie podkresla¢ jak wspaniate zalety moga
te dzieci zaoferowaé innym.

GLOSY RODZICOW

Carson potrafi nas codziennie rozémieszy¢ a zarazem sprawit, ze nasze zycie nabralo glebi,
ktorej nie do§wiadczylibySmy przy innym dziecku. Chcemy zachgci¢ go do robienia w swoim
zyciu wszystkiego czego tylko zapragnie, a on juz zademonstrowat nam i lekarzom pragnienie
osiggania sukcesOw. Nie jesteSmy pewni dokad prowadzi droga, ktorg zmierzamy, ale
cieszymy si¢ atrakcjami, ktore nas na niej spotykajg dzieki Carsonowi.



Potrzeby medyczne dzieci z mikrodelecja 22q11.2

Co powinno nastagpi¢ po postawieniu diagnozy 22ql11.2? Poniewaz dzieci
z mikrodelecjg 22q11.2 moga mie¢ rdézne problemy, np. z sercem, podniebieniem lub
stylem uczenia si¢, warto wykona¢ kompleksowe badania we wszystkich obszarach, na
ktore moze wplywaé ten zespot. W Szpitalu Dzieciecym w Filadelfii (CHOP)
wszystkim pacjentom dotknigtym mikrodelecja 22ql1.2 zalecamy wykonanie
przynajmniej raz w zyciu opisanych ponizej badan, aby wykluczy¢ istnienie
jakichkolwiek potencjalnych probleméw. (Ponizsza lista jest nieustannie aktualizowana
W miar¢ pojawiania si¢ nowych wynikéw badan u pacjentow i1 dlatego nie jest
wyczerpujaca. Ponadto, nalezy zauwazy¢, ze niektore problemy, takie jak na przyklad
opOznienie pojawienia si¢ mowy, nie sg widoczne zaraz po urodzeniu i moga by¢
zidentyfikowane dopiero z czasem).

Kardiologia: Nawet jesli u dziecka nie wykryto dotychczas zadnej wady serca, wazne
jest wykonanie badan kardiologicznych. Niemniej jednak, prawdopodobienstwo
wykrycia wczesniej niestwierdzonej wady jest niskie. Wsrdd badan moze si¢ znalezé:
przeswietlenie klatki piersiowej, EKG (elektrokardiografia, badanie -elektrycznej
czynnosci serca) 1 echo serca (echokardiogram, USG serca).

Rozwoj dziecka i psychologia: Dzieci z mikrodelecja 22q11.2 moga ro6zni¢ si¢ od
rowiesnikow stylem uczenia si¢, co powoduje konieczno$¢ uzyskania dodatkowej
pomocy w szkole. Co wigcej, mate dzieci moga z opdznieniem osiggaé kolejne etapy
rozwojowe 1 moze by¢ dla nich korzystna wczesna pomoc, w tym fizykoterapia, terapia
zajeciowa 1 zajecia z logopeda/terapia mowy. Dlatego wazne jest, zeby u pacjentow
z 22ql1.2 regularnie dokonywa¢ oceny rozwoju, aby nie przegapi¢ wystgpienia
problemu i aby dobra¢ wtasciwa pomoc, jesli bedzie ona potrzebna.

Zespol specjalistow zajmujacych si¢ rozszczepem podniebienia: Wszystkie dzieci
z mikrodelecja 22q11.2 powinny zosta¢ zbadane przez chirurga plastycznego, ktory
specjalizuje si¢ w rozszczepie podniebienia i niewydolno$¢ podniebienno-gardtowa
(VPI). Ponadto powinien zbada¢ je logopeda, ktory oceni ich mowe, jezyk i1 karmienie
(u matych dzieci). Niektére o$rodki dysponuja specjalistycznymi metodami
komputerowymi, przy pomocy ktéorych mozna dokona¢ obiektywnej oceny mowy, aby
zdecydowaé, czy konieczna bedzie dodatkowa pomoc. W niektérych zespotach sg
rowniez specjaliSci do spraw wzrostu oraz dentysci, ktérzy monitoruja rozwoj twarzy,
szczeki 1 zebow.

Endokrynologia: Niektére dzieci majg w okresie noworodkowym problem z niskim
poziomem wapnia i wymagaja suplementacji. Czgsto zajmuja si¢ tym kardiolog lub
pediatra. Jesli problem nie ustepuje, pacjent moze zosta¢ skierowany na konsultacje u
endokrynologa (lekarza zajmujacego si¢ hormonami). Ponadto, u niektoérych starszych
pacjentow z mikrodelecja 22q11.2 wystepuja problemy ze wzrostem (niski wzrost) i
moze im pomoc konsultacja u endokrynologa, gdyz w niektorych przypadkach problem
ten jest uleczalny.



Otolaryngologia i audiologia: Dzieci z problemami podniebienia cze¢sto majg
problemy z zapaleniem ucha i moze im si¢ przyda¢ wizyta u otolaryngologa (lekarza
zajmujacego si¢ uszami, nosem 1 gardiem). Czgsto przydatne jest zrobienie badania
stuchu (audiogramu), gdyz niektorzy pacjenci z mikrodelecjg 22q11.2 cierpig na jego
ubytek. Ponadto, niektore dzieci majg problemy z ,,gtosnym” oddechem. To wlasnie im
najbardziej przyda si¢ wizyta u otolaryngologa, ktora czgsto odbywa si¢ w ramach
badan u specjalistow z zespotu zajmujgcego si¢ rozszczepem podniebienia.

Specjalista do spraw karmienia: Zazwyczaj w okresie noworodkowym wystepuja
problemy z karmieniem pacjentdow z mikrodelecjg 22ql11.2. Moze im pomdc wizyta
u pediatry, specjalisty do spraw karmienia. Zalecana jest ona tylko w przypadku
wystapienia problemu.

Genetyka: (przypis: mowa o Stanach Zjednoczonych) Najprawdopodobniej to
genetyk bedzie mial ogo6lng piecze nad diagnoza. Obejmuje ona bycie na biezaco z
nowymi ustaleniami zwigzanymi z mikrodelecja 22q11.2. Dlatego coroczna konsultacja
u genetyka cze¢sto pomaga odpowiedzie¢ na pytania dotyczace ogolnej opieki nad
pacjentem, ryzyka nawrotow i dostgpnosci diagnozy prenatalne;.

Immunologia: Wiele noworodkow z mikrodelecjag 22q11.2 ma problemy z ukladem
immunologicznym 1 dlatego maja problemy z infekcjami lub reakcja na niektore
szczepionki. Wiekszo$¢ dzieci wyrasta z tych probleméw przed ukonczeniem
pierwszego roku zycia, ale u czgsci z nich niektére problemy nie ustepuja réwniez
w okresie pdzniejszego dziecinstwa i w wieku dojrzalym. Sugerujemy, aby kazdy
pacjent zostat cho¢ raz zbadany przez immunologa.

Neurologia: Czasami u dzieci z mikrodelecjg 22q11.2 wystepuja takie symptomy jak
zaburzenia napadowe lub problemy z rownowaga, ktore wymagaja pomocy neurologa.
Naszym zdaniem w niektérych przypadkach pomocne moze by¢ wstgpne badanie
neurologiczne.

Urologia: Niektorzy pacjenci z mikrodelecja 22q11.2 maja problemy z nerkami, w tym
z brakiem nerki, co moze zosta¢ wykryte podczas USG nerek. Ponadto, niektore dzieci
maja problemy z infekcjami drég moczowych, nocnym moczeniem si¢ lub
czestotliwos$cig oddawania moczu. Przyda si¢ im wizyta u urologa specjalisty.

Pozostale: U niektorych pacjentéw z mikrodelecja 22q11.2 powszechnie wystepuja:
zaparcia, bole ndg 1 zmiany w tetnicach szyjnych (naczyniach krwiono$nych, ktére
doprowadzaja krew do moézgu). Inni pacjenci z mikrodelecja 22q11.2 majg stosunkowo
rzadkie problemy, np. nieprawidtowosci kostne takie jak dodatkowe palce, dodatkowe
zebra, brakujace ko$ci przedramienia lub problemy z krggostupem, ktére czasami
prowadza do skoliozy (skrzywienia krggostupa), rozszczep kregostupa, mtodziencze
reumatoidalne zapalenie stawow, problemy ze wzrokiem, przedwczesne zamykanie si¢
ciemigczka (kraniosynostoza) oraz problemy emocjonalne i psychologiczne. Pacjentow,
u ktorych wystapi ktory§ z powyzszych probleméw, kieruje si¢ do odpowiednich
lekarzy specjalistow.



