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Kompleksowe usprawnianie dziecka z zespotem
wrodzonej osrodkowej hipowentylac;ji

Complex rehabilitation of the child with the congenital central hypoventilation
syndrome

Katarzyna Auguscik-Stepniak

Wyzsza Szkota Rehabilitacji

Streszczenie

Zespo6l wrodzonej osrodkowej hipowentylacji nalezy do grupy schorzen zwigzanych z niewlasciwa kontrolg
oddychania. W pracy zostal opisany przypadek 5- letniego chtopca z rozpoznang choroba. Chlopiec wymaga
bezustannego nadzoru i opieki. Dzieki pracy lekarzy, terapeutéw i rodzicéw dziecko rozwija sie prawidtowo.
Celem pracy jest oméwienie kompleksowego usprawniania chlopca z zespolem wrodzonej osrodkowe;j hipo-
wentylacji. Wazna kwestia jest szybka diagnoza i odpowiednia rehabilitacja.

Stowa kluczowe: zesp6t osrodkowej hipowentylacji, zespét wrodzonej osrodkowej hipowentylacji, komplek-
sowa rehabilitacja, zaburzenia oddychania

Abstract

The congenital central hypoventilation syndrome belong to the group of diseases concerning the improper
control over breathing process. The case of 5-year-old boy with the diagnosed disease is described in the work.
The boy requires constant supervision and care. The child progresses properly thanks to the work of doctors,
therapists and parents. The aim of this work is also description of the boy’s rehabilitation process, where fast
diagnosis and proper rehabilitations decisions are the key issues.

Key words: central hypoventilation syndrome, congenital central hypoventilation syndrome, complex rehabi-

litation, breathing disorders

Wstep

Zesp6l osrodkowej hipowentylacji (central
hypoventilation syndrome — CHS) jest to grupa
schorzen, zwigzanych z nieodpowiednig kon-
trolg oddychania. Aby doszlo do odpowiedniego
skurczu miesni oddechowych, a w konsekwen-
¢ji do wdechu, impuls nerwowy powinien by¢
przekazany z o$rodka oddechowego przez rdzen
kregowy oraz wychodzace z niego odpowied-
nie nerwy obwodowe do miesni oddechowych.

U chorych z CHS osrodkowy uklad nerwowy nie
wysyla tego impulsu. Nie dochodzi do skurczu
miesni, a tym samym proces oddychania nie
moze by¢ zainicjowany [41, 42].

Jedna z najczesciej wystepujacych postaci CHS
jest zesp6l wrodzonej osrodkowej hipowentylacji
(congenital central hypoventilation syndrom) — CCHS.
Inne nazwy choroby: zesp6t wrodzonej osrodkowe;j
hipowentylacji pecherzykowej (congenital central
alveloar hypoventilation syndrome), zesp6t Ondyny
(Ondine syndrome), klatwa Ondyny (Ondine curse).
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Zespdt wrodzonej osrodkowej hipowentyla-
cji jest to rzadka, genetycznie uwarunkowana
choroba zwigzana z dysfunkcja autonomicznej
kontroli oddechu. Osrodkowa, poniewaz dotyczy
o$rodkowego ukladu nerwowego (piert mézgu),
wrodzona, gdyz dzieci rodza sie z tym schorze-
niem [41].

Przyczynachorobyjest mutacjagenu PHOX2B,
zaangazowanego w rozwéj komoérek nerwowych
[2, 3, 14]. Dochodzi do blednego funkcjonowa-
nia autonomicznej regulacji oddychania w pniu
mézgu [17, 20, 22, 29, 32, 33, 39].

Autonomiczny uklad nerwowy kontroluje
automatyczne funkcje organizmu takie jak np.:
oddychanie, rytm pracy serca, krazenie krwi,
temperature ciata, wydzielanie potu, perystaltyke
jelit i inne [5, 21, 40]. Jego dysfunkcja powoduje
zaburzenie pracy wielu narzadéw i uktadéw [25].
Moga wystapié: choroba Hirschsprunga, zapar-
cia, refluks zotadkowo - przelykowy, napady
padaczkowe, nerwiak zarodkowy (neuroblastoma),
omdlenia zwigzane z zaburzeniami rytmu serca,
asystolie, hiperinsulinizm.

Gléwny problem zwigzany jest z zaburze-
niami oddychania, ktére moga sie prezentowac
jako tagodne nieprawidlowosci, niedostateczne
oddychanie w pewnych fazach snu oraz wtedy,
gdy chory nie $pi. Istnieja takze takie przypadki,
gdzie dochodzi do catkowitego ustania odde-
chu w czasie snu. Zaburzenia oddychania moga
réwniez wystepowaé w stanie $wiadomosci, np.
podczas karmienia czy koncentracji [31, 34, 37,
45]. Wieksze ryzyko hipowentylacji wystepuje
wtedy, gdy chorzy pozostajg w bezruchu. She
i inni udokumentowali, ze chorzy z CCHS pre-
zentuja wzrost wentylacji wtedy, gdy s3 mental-
nie pobudzani, np. czytaja, rozwiazuja zadania
matematyczne czy graja w gry. Infekcje drég
oddechowych wymagaja zastosowania zwiekszo-
nej sztucznej wentylacji nawet w stanie czuwa-
nia. Zaklécenia oddychania wystepuja pomimo
prawidlowo rozwinietego ukladu oddechowego
i uktadu krazenia [6, 21].

Chorzy z CCHS nie reaguja na zmiany poziomu
dwutlenku wegla i tlenu we krwi, nie wyste-
pwje u nich fizjologiczna reakcja, szczegédlnie
na wzrost poziomu dwutlenku wegla. Oddech
staje sie plytki i wolny. Nastepstwem tego jest

kumulacja dwutlenku wegla we krwi oraz nie-
dostateczna podaz tlenu do tkanek organizmu.
Osoby z CCHS moga nie oddycha¢ dtugo, nie wie-
dzac o tym i to stanowi gtéwny problem, ktéry
moze prowadzi¢ do $mierci [41,42]. Pierwsze
objawy niewydolnosci oddechowej spowodowa-
nej hipowentylacja moga sie pojawi¢ w okresie
pdzniejszym niz pierwszy miesigc zycia, czesto
sa zdiagnozowane w dziecinstwie lub w wieku
dorostym. Méwimy wtedy o zespole wrodzonej
osrodkowej wentylacji o pdznym poczatku (later
onset congenital central hypoventilation syndrome)
— LO-CCHS. Moze sie on ujawnic¢ po zakazeniu
drég oddechowych czy zastosowaniu znieczu-
lenia, kiedy wystapily problemy z oddychaniem
[1]. Jezeli nie bedzie postawiona prawidlowa
diagnoza u tych dzieci, w pdzniejszym wieku
moze pojawi¢ sie niewydolnos¢ prawokomorowa
oraz nadci$nienie ptucne rozwijajace sie na sku-
tek powtarzajgcych sie epizodéw niedotlenienia
podczas snu [6, 7, 8, 24].

Zespot wrodzonej osrodkowej hipowentylacji
powinno sie réznicowal z chorobami, ktérych
gléwnym objawem jest hipowentylacja. U malych
dzieci nalezy bra¢ pod uwage stopien niedojrza-
tosci uktadu nerwowego, miesni oddechowych,
zamartwice, choroby serca, obecnos$¢ guzdw,
wady anatomiczne drég oddechowych, stany
pourazowe. W diagnostyce niezwykle wazne jest
wykluczenie innych choréb genetycznych: cho-
r6b nerwowo-mie$niowych (wrodzony zesp6l
miasteniczny, miopatie miotubularng sprzezona
z chromosomem X, miopatie typu multiminicore),
Zespol Moebiusa (Moebius syndrome), Zespol
ROHHAD (Rapid Onset Obesity, Hypoventilation,
Hypothalamic, Autonomic Dysfunction) [9, 12, 28,
18, 19, 44].

Do chwili obecnej CCHS jest choroba nie-
uleczalng. Nie znaleziono leczenia przyczyno-
wego. Do niedawna problemem bylo postawienie
prawidltowej diagnozy. Chorzy, aby zy¢, musza
by¢ poddawani sztucznej wentylacji dozywotnio
(wentylacja inwazyjna, nieinwazyjna, stymula-
tor przepony), aby zmniejszy¢ ryzyko powiklan
wynikajacych z przewlektej hipowentylacji. Dobér
metody wspomagania oddechu powinien by¢
dostosowany indywidualnie dla kazdego pacjenta
[36]. Decyzja o wyborze techniki wentylacji

12

Postepy Nauk o Zdrowiu 1/2017



Postepy Nauk o Zdrowiu 1/2017

| KATARZYNA AUGUSCIK-STEPNIAK | Kompleksowe usprawnianie dziecka z zespotem wrodzonej osrodkowej hipowentylacji | 11-20

Kompleksowe usprawnianie dziecka z zespotem wrodzonej osrodkowej hipowentylacji

zalezy od wielu czynnikéw, a w szczegdlnosci
od rodzaju mutacji genu, stopnia hipowentylacji,
wieku pacjenta, preferencji i mozliwosci opieku-
néw oraz doswiadczenia centrum medycznego,
ktére sprawuje opieke nad dzieckiem z CCHS.
Przy wyborze nalezy rozwazy¢ wady i zalety kaz-
dej metody, aby umozliwi¢ dziecku prawidlowy
rozwoj psychoruchowy [13, 15].

Naukowcy i lekarze pracuja nad opracowa-
niem nowych metod leczenia CCHS, prowadzone
sg badania kliniczne w kilku o$rodkach na swie-
cie. Obiecujace sa doniesienia o przywrdceniu
wrazliwosci osrodka oddechowego u kobiet cho-
rych na CCHS i przyjmujacych desogestrel (proge-
steron), jednak badania nadal trwajg [35].

Celem niniejszej pracy jest oméwienie kom-
pleksowego usprawniania dzieci z CCHS, zilu-
strowane opisem przypadku chorego 5-letniego
chlopca. Dziecko wymaga bezustannego nadzoru
i opieki zar6wno w dzien, jak i w nocy, jednak ana-
liza jego przypadku pokazuje, iz podjete dotych-
czasowe formy leczenia, kompleksowego uspraw-
niania oraz zaangazowanie rodzicéw przyniosty
wlasciwe rezultaty. Chlopiec obecnie rozwija sie
prawidtowo z niewielkim opéZnieniem motorycz-
nym, jego komunikacja z otoczeniem jest coraz
lepsza, a pod wzgledem psychologicznym nie
odstaje od normy (nawet w niektérych kwestiach
wyprzedza réwiesnikéw). Rokowania co do dal-
$zego rozwoju s3 pozytywne.

Opis przypadku

Praca dotyczy studium przypadku chlopca,
u ktérego rozpoznano zespdt wrodzonej osrod-
kowej hipowentylacji (CCHS). Opis probleméw
terapeutycznych oraz procesu usprawniania
zostal dokonany na podstawie wywiadu, analizy
dokumentacji medycznej (karty informacyjne
z pobytu w szpitalu, wyniki badan), analizy doku-
mentacji psychologicznej, pedagogicznej, logope-
dycznej i fizjoterapeutyczne;.

Chlopiec urodzit sie w 2010 roku, w 40 tygo-
dniucigzy. Jednak 20 minut po porodzie u dziecka
wystapila sinica, wiotko$¢ oraz zaburzenia odde-
chu. Z tego powodu chlopiec zostal umieszczony
w inkubatorze i poddany tlenoterapii. Mimo

ze w badaniach wyznaczniki stanu zapalnego
byly ujemne oraz posiewy jatowe, do leczenia
wlaczono Ampicyline i Netromycyne. Z powodu
powtarzajacych sie desaturacji, zastosowano
wsparcie oddechowe w postaci nCPAP (Continous
Positive Airway Pressure). Mimo tego w gazome-
trii stwierdzono kwasice oddechowa. W dru-
giej dobie zycia dziecka zostaje podjeta decyzja
o zaintubowaniu chlopca. Na prosbe rodzicéw
w trzeciej dobie dziecko zostaje przetransporto-
wane do Kliniki Intensywnej Terapii Noworodka
Instytutu ,Pomnik — Centrum Zdrowia Dziecka”
- IPCZD.

Przy przyjeciu stan dziecka okreslony byt
jako ciezki, z niewydolnoscia oddechowsa, sta-
bilny. Wigczono SIMV (synchronizowana przery-
wana wentylacja obowigzkowa) tryb wentylacji.
Antybiotykoterapie kontynuowano do 5 doby
zycia dziecka. W 6 dobie lekarze podjeli probe
odlaczenia chlopca od respiratora. Niestety,
kiedy dziecko tylko zasypialo, saturacja spadata
do niebezpiecznych wartosci. Obserwowano bez-
dech, bez objawéw niepokoju i dusznosci, jednak
z narastajacg dos¢ szybko kwasicg oddechows.
Na podstawie catosci obrazu klinicznego wysu-
nieto podejrzenie wrodzonego zespotu osrodko-
wej hipowentylacji (z informacji mamy wynika,
ze pol roku wczesniej na oddziale rozpoznano
to samo schorzenie u dziewczynki). Pobrano
material genetyczny dziecka, wyizolowano
DNA i wystano do osrodka w Paryzu. Celem
badania bylo wykrycie mutacji genu PHOX2B,
ktora jest przyczyng CCHS. W oczekiwaniu na
wyniki badan genetycznych chlopiec pozostawat
w $pigczce farmakologicznej. Dodatkowo wyko-
nano badania serologiczne w kierunku zakazen
z grupy TORCH (Toxoplasmosis — toksoplazmoza,
Other — inne, Rubella - rozyczka, Cytomegalia,
Herpes — wirus opryszczki). Wykluczono tokso-
plazmoze, cytomegalie, zakazenie wirusem
EBV (wirus Epsteina — Barr), rézyczke. W dia-
gnostyce réznicowej brano takze pod uwage
mukowiscydoze, fenyloketonurie, hipotyreoze.
Rozszerzono diagnostyke o ECHO serca (echo-
kardiografia), EKG (elektrokardiogram) oraz 72
godzinny Holter. Wykluczono wade serca, nie
stwierdzono cech nadci$nienia plucnego ani
zaburzen rytmu serca czy tez zatrzyman akcji
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serca. Konsultujacy przypadek kardiolog zalecit
suplementacje magnezem. Chlopiec byl konsul-
towany przez neurologa, ktdry stwierdzit wzmo-
zone napiecie mie$niowe szczegdlnie w konczy-
nach dolnych. Dokonano oceny autonomicznego
uktadu nerwowego i nie stwierdzono odchylen od
normy, z wyjatkiem zaburzen termoregulacji nie-
wielkiego stopnia. W badaniu MRJ (magnetyczny
rezonans jgdrowy) moézgu i rdzenia przediuzo-
nego nie stwierdzono zadnych nieprawidtowo-
$ci. Uzyskano takze prawidlowy zapis w bada-
niu EEG (elektroencefalogram). Podczas pobytu
w szpitalu nie obserwowano drgawek. Wykonano
réwniez badanie potencjaléw wzrokowych i stu-
chowych. W badaniu BEAP (Brainstem Auditory
Evoked Potential) ze stymulacji zaréwno ucha
prawego, jak i lewego uzyskano zapis o niepelnej
powtarzalnosci (szczegélnie ze stymulacji ucha
prawego) z prawdopodobnymi odpowiedziami:
I, II, V o latencjach w normie dla wieku oraz
wydluzonej latencji III i VI. Audiolog stwierdzit
niedostuch umiarkowany po stronie prawej oraz
lekki po stronie lewej. Badanie potencjatéw wzro-
kowych wykazalo zapis nieprawidlowy z zacho-
waniem reakcji kory wzrokowej na obustronne
bodzce $wietlne. Obnizone amplitudy odpowiedzi
korowej sugerowaly zmniejszenie obustronnego
widzenia. W badaniu dna oka nie stwierdzono
nieprawidtowosci. Badania Rtg klatki piersiowej,
USG jamy brzusznej, USG staw6éw biodrowych nie
wykazaly zadnych odchylen. Wykonano takze
poszerzone badanie skrinningu metabolicznego
(profil kwaséw organicznych w moczu, profil
aminokwas6éw, aminocydogram osocza i plynu
moézgowo-rdzeniowego), w ktérym nie stwier-
dzono nieprawidtowosci. Profil neurotransmite-
réw w plynie mézgowo-rdzeniowym réwniez byt
w granicach normy wiekowej.

W 18 dobie zycia nastgpilo pogorszenie
warunkéw wentylacji u dziecka. Mozna bylo
zaobserwowad wzrost zapotrzebowania na tlen
oraz zwiekszenie ilosci wydzieliny. Badania kon-
trolne wykazaly zwiekszone wartosci wskazni-
kéw zapalnych. Rozpoznano wentylacyjne zapa-
lenie ptuc o etiologii (klebsiella pneumoniae) ESBL
(). Zgodnie z antybiogramem wdrozono lecze-
nie odpowiednim antybiotykiem przez kolejne
8 dni. Nastepnym wykonanym badaniem byla

biopsja odbytu. W btonie podséluzowej znaleziono
prawidlowe komoérki zwojowe. Reakcja ACHE
(obecnos¢ acetylocholin esterazy) wypadta ujem-
nie. Badania te pozwolily wykluczy¢ chorobe
Hirschsprunga.

Wyniki badan genetycznych potwierdzily
u chtopca CCHS, mutacje genu PHOX2B, PARM
20/26 (polyalanine repeat expansion mutations),
tzn. ekspansje powtérzen polialaninowych. Pie¢
dni pézniej dziecko zostalo poddane zabiegowi
tracheostomii. Operacja odbyla sie bez kom-
plikacji. Przez okres kilku tygodni chlopiec byt
odstawiany od lekéw sedacyjnych. Mozna bylo
obserwowa¢ drzenia ciala, stany zawieszenia
z brakiem kontaktu, czasem takze brak kontroli
galek ocznych. Z powodu znacznej niedokrwi-
stodci u dziecka przetoczono dwukrotnie krew.
Dziecko w momentach aktywnosci pozostawato
na oddechu wtasnym przez rurke tracheosto-
mijng. W czasie snu musiato by¢ podtaczone do
respiratora. Podczas hospitalizacji prowadzono
ciaggle monitorowanie preznosci dwutlenku
wegla. Saturacja utrzymywala sie $rednio na
poziomie 95%.

W trakcie pobytu dziecka na OIT (Oddziat
Intensywnej Terapii) chlopiec byl objety opieka
fizjoterapeuty oraz logopedy. Prawidlowe ukta-
danie, zmiany pozycji, kangurowanie, ¢wi-
czenia z elementami metody NDT - Bobath
(Neurodevelopmental Treatment — Bobath) oraz
stosowanie odpowiednich technik oczyszczaja-
cych drzewo oskrzelowe byly stalym elementem
wczesnego usprawniania. Oprécz tego mama
regularnie wykonywata masaz Shantala oraz
akupresure stép. Te dziatania przyniosty efekty.
Dziecko stawalo sie coraz bardziej kontaktowe
iaktywne [ 4, 10, 11, 16, 23, 26].

Chlopiec od urodzenia przyjmowal pokarm
przez sonde, stad jego odruch ssania byt bardzo
staby, nieskuteczny. Przyczyna tego stanu rzeczy
mogla by¢ dlugotrwata intubacja, sedacja, brak
praktyki. Jednak powodem mogty by¢ takze zabu-
rzenia motoryki przetyku wynikajace z dysfunk-
cji ANS (autonomiczny uktad nerwowy). Dlatego tez
rozpoczela sie ciezka praca nauki ssania z duzym
zaangazowaniem logopedy i samych rodzicéw.
W wyniku systematycznych ¢wiczen, masazy
jamy ustnej, sonda zostala usunieta i chlopiec
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przeszedl na karmienie z butelki (pokarm mamy).

W wieku 2,5 miesiecy dziecko zaczelo ssa¢ piers

mamy. W ten sposéb karmiony byt przez kolejne

miesiace.

Dziecko zostalo zakwalifikowane do pro-
gramu wentylacji domowej [27]. Rodzice po
weryfikacji psychologicznej przeszli szkolenie
w obstudze sprzetu (respirator, pulsoksymetr,
ustawienie parametréw wentylacji, zakres alar-
moéw). Szkolenie dotyczylo takze pielegnaciji,
wymiany rurki tracheostomijnej oraz podsta-
wowych czynnosci resuscytacyjnych. Zalecono
dalsza opieke laryngologa, audiologa, neurologa,
kardiologa, logopedy i fizjoterapeuty. Po przeszio
4 miesigcach pobyty na OIT chlopiec zostal prze-
wieziony do domu.

W ramach programu wentylacji domowej
dziecko ma zapewniong rehabilitacje (2 godziny
w tygodniu). Poczatkowo terapia odbywala sie
4 razy w tygodniu. Rozwéj psychomotoryczny
dziecka w tym okresie przedstawial sie nastepu-
jaco:

- w zakresie lokomogji i kontroli postawy: mozna
bylo stwierdzi¢
na, obnizone napiecie mie$niowe centralne
z kompensacja w odcinkach dystalnych, obni-
zona aktywno$¢ antygrawitacyjng, szczegdl-

asymetrie prawostron-

nie w obrebie glowy, dobra aktywno$¢ w linii
srodkowej ciata i aktywnosc reka — buzia, reka
- kolano, stabg tolerancje lezenia w pozycji na
brzuchu i na bokach;

- w zakresie koordynacji wzrokowo - ruchowej:
wodzil wzrokiem w zakresie 180 stopni za
zabawka, dzwiekiem, chwytal zabawki, sku-
pial wzrok;

- w sferze kontaktéw spolecznych: wykazywal
bardzo dobry kontakt spoleczny, usmiechat
sie, reagowal adekwatnie do sytuacji;

- odruch ssania i polykania byt w normie, stwier-
dzono duza nadwrazliwo$¢ na dotyk w obre-
bie glowy i twarzy.

Kontynuowano terapie z elementami NDT
Bobath, wprowadzono elementy terapii SI
(Integracja Sensoryczna) [23,30, 38]. Jednoczesnie
mama wykonywatla regularnie masaz Shantala
i akupresure stép. Bardzo waznym elementem
usprawnianiabyta takzerehabilitacja oddechowa.

Odpowiednie pozycje ulozeniowe, opukiwanie,
wibracja klatki piersiowej, inhalacje, ¢wiczenia
metoda AFE (acceleration flux expiratoir) — bierna
akceleracja przeplywu wydechowego — wykony-
wane byly systematycznie kilka razy dziennie
(19, 31, 43].

W czerwcu 2011 r., w trakcie konsultacji
audiologicznej, potwierdzono wynik z CZD.
Jednak po tygodniu wynik badania potencjatéw
stuchowych, wykonanego w czasie snu, okazat
sie prawidlowy. Psycholog ocenit rozwéj dziecka
jako adekwatny do wieku. Okreslit dziecko jako
kreatywne, komunikatywne i muzykalne.

Pod koniec lipca 2011 r. dziecko trafilo do
szpitala na OIT z powodu powtarzajacych sie
spadkéw saturacji do ok. 60% w godzinach ran-
nych oraz dwukrotnych epizodéw drgawek. Przy
przyjeciu na oddziat chtopiec byl wydolny kra-
zeniowo-oddechowo. Na podstawie przeprowa-
dzonych badan (pH-metria, scyntygrafia, pasaz
przewodu pokarmowego) oraz wywiadu, stwier-
dzono refluks zotagdkowo-przelykowy sredniego
stopnia, na skutek ktérego dochodzito do obkur-
czania oskrzeli, co z kolei powodowalo problemy
oddechowe. Po konsultacji gastroenterologicz-
nej wilaczono leczenie farmakologiczne na ok.
3 miesigce oraz zalecono pionizowanie dziecka.
Z powodu zglaszanych przez rodzicéw drgawek
wykonano badanie EEG w czasie snu i czuwania.
Oba zapisy nie wykazaly zmian napadowych.
Na prosbe rodzicow wykonano takze badanie
72 godzinny Holter, gdzie stwierdzono jeden raz
zwolnienie czynnosci serca.

W wyniku refluksu pojawit sie problem z pio-
nizacja dziecka. Z jednej strony takie dzialanie
bylo wskazane ze wzgledu na to schorzenie,
a z drugiej bylo niekorzystne ze wzgledu na
napiecie mieéniowe i rozwdj ruchowy. Dlatego
tez rodzice zaczeli korzystac z chusty do nosze-
nia niemowlat, tak aby chlopiec mégt przebywaé
w zalecanej pozycji.

Od wrzesénia 2011 r. dziecko, mimo pro-
bleméw wynikajacych z obecnosci tracheosto-
mii, rozpoczelo nauke jedzenia tyzka. Mama
wprowadzila takze nauke jedzenia metoda
BLW (Baby Led Weaning). Jest to spos6b zywie-
nia niemowlat w pierwszym roku zycia, ktéry
pomija etap karmienia lyzeczka i podawanie

Postepy Nauk o Zdrowiu 1/2017

15



Postepy Nauk o Zdrowiu 1/2017

| KATARZYNA AUGUSCIK-STEPNIAK | Kompleksowe usprawnianie dziecka z zespotem wrodzonej o$rodkowej hipowentyladji | 11-20

Katarzyna Auguscik-Stepniak

rozdrobnionego jedzenia. Dziecko karmione jest
réznymi pokarmami statymi, takimi jak kasze,
makarony, warzywa, owoce, ktére przygotowy-
wane sg w odpowiedni sposéb. U chtopca jedze-
nie ta metoda, palcami, dostarczato wielu bodz-
cow i wplynelo bardzo dobrze na usprawnianie
gryzienia, zucia, a tym samym na prace narzg-
déw artykulacyjnych. Chlopiec jednak uczyl
sie jes¢ rownolegle sztuécami i byt dokarmiany
mlekiem.

W listopadzie 2011 r. (11 miesiecy) dziecko
przemieszczalo sie po podlozu poprzez obroty,
pelzalo (jednak przez lewa koniczyne gérng),
nadal mozna byto obserwowac asymetrie. Wleze-
niu na brzuchu wystepowal wysoki podp6r, mimo
ze tej pozycji nie lubil. Staba praca antygrawita-
cyjna konczyn dolnych (stabe miesnie brzucha,
brzuch rozdety, duzy, bedacy wynikiem wenty-
lacji mechanicznej). Nie siadal samodzielnie, jed-
nak posadzony siedziat stabilnie. W siadzie dobre
reakcje obronne, jednak w czasie zabawy stabi-
lizowatl sie jedng reka, najczesciej lewy. Nadal
kontynuowane bylo usprawnianie z elementami
metody NDT - Bobath, SI, masaz Shantala z aku-
presurg i rehabilitacja oddechowa. Podczas kolej-
nego badania stuchu zostaje potwierdzony wynik
prawidlowy. Dodatkowo zastosowano kinezjota-
ping, szczegdlnie technike rozluzniajaca miesni
przykregostupowych oraz korekcyjng koslawosci
stopy lewe;.

Dziecko zaczeto samodzielnie chodzi¢ wwieku
ok. 18 miesiecy. We wrzesniu 2012 r. chlopiec
chodzil na szerokiej podstawie, chéd byt chwiejny
z nieznaczna komponenta rotacji. Bez wiekszych
probleméw pokonywat przeszkody, kucal, siadat
bez podporu ze stania i odwrotnie. Chetnie wspi-
nat sie na meble oraz inne przedmioty domowego
uzytku. Rozpoczal nauke chodzenia po schodach.
Bardzo chetnie rysowal (nieprawidlowy chwyt).
Pojawily sie poczatki dopasowywania ksztalttéw,
segregacji z uwzglednieniem koloru i ksztaltu.
Dziecko wydawalo pojedyncze dzwieki, rozu-
mialo wszystkie polecenia. Zaczynal wchodzi¢
w interakcje z ,obcymi” osobami, bral czynny
udzial w zabawie z inng osoba. Nie zawsze jed-
nak akceptowal zasady, wolal tworzy¢ swoje.
W dalszej terapii nalezato sie skoncentrowaé na
poprawie napiecia mie$niowego, prawidlowym

obcigzaniu stron ciata, lokomocji, rozwoju koor-
dynacji wzrokowo-ruchowej, stuchowo-ruchowe;j.
Wprowadzono elementy terapii zajeciowej w celu
usprawnienia reki oraz pomocy w samoobstudze.
Nadal nalezalo prowadzi¢ fizjoterapie oddechowa
oraz pracowac nad komunikacjg.

Nastepnie chlopiec zostal objety terapia
w ramach Programu Wczesnego Wspomagania
w zakresie logopedii. Gléwnym celem bylo
usprawnianie narzadéw artykulacyjnych oraz
stymulacja sensoryczna wspomagajaca komuni-
kacje. W tym czasie chlopiec zaczal takze uczesz-
cza¢ do muzycznego zlobka, raz w tygodniu [16].

W wieku 2 lat chlopiec wchodzit i schodzit po
schodach krokiem dostawnym, usamodzielnit sie
w kwestii jedzenia i picia z kubka. Poniewaz zaak-
ceptowal orator, poczynil postepy w komunikacji
werbalnej. Pojawily sie gesty wymyslone przez
chlopca oraz liczne zainteresowania szczegdlnie
gatunkami zwierzat, literami, kolorami.

W pazdzierniku 2013 r. z uwagi na to, ze
wokalizacja u chtopca przebiegata bardzo powoli,
wprowadzono jedna z metod alternatywnego
sposobu komunikacji metoda obrazkowg PCS
(Picture Communication Symbols). Nie wprowa-
dzano wczesniej tego typu metod z uwagi na
motywowanie dziecka do komunikacji werbal-
nej. Poczatkowo metoda ta przynosita efekty.
Jednak z perspektywy czasu mama twierdzi, ze
lepszym krokiem byloby wprowadzenie gestéw,
np. metoda Makaton. Gesty moglyby pelnic¢ role
wspierajacg mowe dziecka [16].

W grudniu 2013 roku rodzice zglosili sie
z dzieckiem do Poradni Psychologiczno-
-Pedagogicznej w celu wydania opinii o potrzebie
ksztalcenia specjalnego. W orzeczeniu stwier-
dzono, iz konieczno$é sztucznej wentylacji oraz
obecno$¢ rurki tracheotomijnej op6znia rozwdj
psychoruchowy oraz rozwéj mowy. Chlopiec pod-
czas badania poruszal sie samodzielnie, jednak
czesto sie potykal i przewracal. Mozna bylo
stwierdzi¢ obnizone napiecie centralne, problemy
z koordynacja i réwnowagg. Stwierdzono kosla-
wo$¢ kolan oraz stopy plasko-koslawe. Podczas
badania chlopiec byt zainteresowany otoczeniem,
rozumial i spelnial kierowane do niego polecenia,
chetnie wspétpracowal. W komunikacji postu-
giwal sie gestem, wskazywaniem przedmiotéw
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lub obrazkéw oraz indywidualnymi znakami
graficznymi PCS. Umiejetnos¢ rozpoznawania
liczb, liczenie, znajomo$¢ liter oraz pisanie okre-
$lono znacznie powyzej wieku. Spontanicznie
wyrazal swoje potrzeby i komunikaty. Jednak
w kontaktach z réwiesnikami wydawal sie nie-
pewny i wycofujacy. Zesp6l orzekajacy zalecit
wobec dziecka pobyt w przedszkolu integracyj-
nym, rehabilitacje ruchowa, zajecia prowadzone
metoda SI, opieke logopedyczna, stymulacje roz-
Wwoju poznawczego oraz pomoc w nawigzywaniu
kontaktéw oraz wspdtpracy w grupie.

Od 2014 roku dziecko zaczyna uczeszczaé
do przedszkola integracyjnego. W przedszkolu,
z uwagi na orzeczenie o potrzebie ksztalce-
nia specjalnego zgodnie z zaleceniami komi-
sji orzekajacej po konsultacjach oraz obserwa-
cji dziecka, okreslono indywidualny program
edukacyjno-terapeutyczny. W programie przed-
stawiono dostosowanie dziatarnn edukacyjnych,
terapeutycznych i wychowawczych do indywidu-
alnych i aktualnych potrzeb psychofizycznych
dziecka. Zaktadal on wspieranie chtopca podczas
zaje¢ w grupie, dluzsza ekspozycje materiatu
obrazkowego, pokaz, wieksza liczbe powtdrzen,
dostosowanie metod, strukturyzacje czasu, dzia-
tania i przestrzeni. Chlopiec rozpoczal zajecia
indywidualne z logopeda (1x/tydz. 30 minut),
pedagogiem specjalnym (60 minut/tydz.), tera-
peuta SI (1x/tydz. 30 minut) oraz fizjoterapeuta
(2x/tydz po 30 minut).

W terapii logopedycznej zasadniczym celem
byta komunikacja werbalna oraz usprawnianie
narzadéw artykulacyjnych. Zajecia integracji sen-
sorycznej dazyly do stymulacji ukiadu przed-
sionkowego, ukladu prioprioceptywnego oraz
dotykowego, utrwalenie schematu ciala, uspraw-
nianie reakcji réwnowaznych. Zalecono takze
diagnoze SI. Zajecia korekcyjno-kompensacyjne
koncentrowaly sie na wyrabianiu nawykéw este-
tyczno-higienicznych, wzbogaceniu stownictwa,
rozwijaniu komunikacji, wiary we wlasne moz-
liwoéci oraz umiejetnosci, rozszerzeniu zakresu
pojeciowego z realizowanych tematéw, uspraw-
nianiu percepcji stuchowej i wzrokowej, dosko-
naleniu czynnos$ci grafomotorycznych i manu-
alnych. Rehabilitacja ruchowa skupiata sie na
wspomaganiu ogdlnorozwojowym, ¢wiczeniach

duzej i matej motoryki, terapii reki, ¢wiczeniach
réwnowaznych oraz ¢wiczeniach oddechowych.

Chlopiec rozpoczal takze terapie psycho-
motoryczng (2x/tyg) [11]. Dzieki prowadzeniu
wielokierunkowego usprawniania w przedszkolu
oraz poza nim (terapia psychomotoryczna 2x/
tyg., logopeda w ramach programu wczesnego
wspomagania 1x/tyg., fizjoterapeuta w ramach
programu domowej wentylacji 2 godz/tyg.),
funkcjonowanie dziecka znacznie sie poprawilo
zarébwno w zakresie komunikagji, jak i rozwoju
psychoruchowego. Zwiekszyt sie zaséb stownic-
twa biernego i czynnego. Poprawily sie kontakty
z réwiesnikami w grupie, zwiekszyto sie tempo
pracy, poprawily czynnosci samoobstugowe,
motoryka duza i mata, koordynacja wzrokowo —
ruchowa.

Na poczatku wrzesnia 2015 roku chlopiec
zostal zakwalifikowany do zabiegu wszczepienia
stymulatora nerwu przeponowego. Zabieg odbyt
sie w Szwedji, bez komplikacji. Po kilku dniach
dziecko wrdcilo do domu i do codziennych zajeé.
Pod koniec pazdziernika do Polski przyleciat
lekarz ze Szwecji, ktéry wszczepit chlopcu sty-
mulator. Przez calg noc czuwal, dostosowywat
parametry do dziecka, ustawial sprzet. Pierwsza
noc przebiegla bez zaklécen pracy stymulatora.
Po wyjezdzie lekarza, rodzice niestety zostali
sami z problemami zwigzanymi z ustawianiem
stymulatora. Zaden lekarz w Polsce nie podjat sie
kontroli i wsparcia medycznego w tym zakresie.

Mimo tak wielu probleméw terapeutycz-
nych chlopiec jest dzieckiem, ktére powoli, ale
z duzym zaangazowaniem nadrabia opéznie-
nia psychoruchowe. Od poczatku rodzice zato-
zyli, ze zapewnig chlopcu wszystkie mozliwe
aktywnosci na tyle, na ile pozwoli jego stan kli-
niczny. Tracheostomia, respirator i caly sprzet,
jaki musieli mie¢ zawsze przy sobie, nie prze-
szkodzily w codziennych spacerach, wyjazdach
na wakacje, kapielach w jeziorze, regularnym
korzystaniu z basenu. Pokonujac procedury
i spelniajagc formalne wymogi, chlopiec lecial
kilkakrotnie samolotem. Z obserwacji mamy
i terapeutéw zajmujacych sie chlopcem wynika,
ze najwieksze osiggniecia, ,eksplozje rozwoju”,
mozna bylo obserwowaé po wakacjach czy
w przerwach w terapii. Tak, jakby cala praca,
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wszystkie bodzce, stymulacja sumowaty sie wla-
$nie wtedy i dawaly oczekiwany efekt.

Biorac pod uwage poczatkowe zle rokowa-
nia, co do rozwoju chlopca, mozna powiedziec,
ze wspélna praca lekarzy, terapeutéw, rodzi-
cow i opiekunéw oraz samego dziecka doprowa-
dzita do tego, iz jest on wspaniatlym, wesolym,
dowcipnym, inteligentnym pieciolatkiem. Czyta
plynnie, pisze drukowane litery, rysuje, ma wiele
zainteresowan oraz wiedze na tematy zwigzane
z geografia, kosmosem, podrézami, ktérg wykra-
cza ponad swodj wiek. Dalszy rozwdj dziecka
wymaga nadal wielokierunkowego wsparcia,
ktére powinno zmienia¢ sie w zaleznosci od jego
potrzeb.

Na poczatku lipca 2016 r. chtopiec przeszedt
zabieg zamkniecia tracheostomii (dekaniulacji).

Podsumowanie

Zespdt wrodzonej osrodkowej hipowentylacji
jest rzadka choroba uwarunkowana genetycz-
nie. Postawienie prawidlowej diagnozy wymaga
wykonania badania genetycznego za granica.
Znajomo$¢ rodzaju mutacji genu PHOX2B ula-
twia kierunek leczenia. W opisanym przypadku
chtopiec ma stwierdzong mutacje PARM 20/26,
a wiec obraz kliniczny choroby jest mniej nasi-
lony i ma ona tagodniejszy przebieg. Wentylacja
mechaniczna potrzebna jest gtéwnie w czasie snu
oraz w czasie choréb infekcyjnych.

Do chwili obecnej CCHS jest chorobg nieule-
czalna, a chorzy wymagaja wsparcia oddechu do
konica zycia. Do wrzednia 2015 r. oddech chlopca
wspierany byl przez respirator i rurke trache-
ostomijng. Obecnie, po wielu problemach, udato
sie, aby dziecko korzystalo z wszczepionego za
granicg stymulatora nerwu przeponowego.

Jedna z cech CCHS jest dysfunkcja ANS,
ktéra powoduje zaburzenia pracy wielu uktadéw
i narzadéw. Dlatego tez chlopiec jest poddawany
regularnym badaniom zalecanym w tym scho-
rzeniu.

Rozwdj psychomotoryczny dziecka oraz jego
przyszlosé sa uzaleznione od wczesnej diagnozy,

rodzaju mutacji, stanu klinicznego, prowadze-
nia wentylacji mechanicznej w taki sposéb, aby
zapobiega¢ incydentom hiperkapnii i niedotle-
nienia. W chorobie tej chwila nieuwagi moze
doprowadzi¢ do nieodwracalnych zmian, ktére
spowoduja, ze chory nie bedzie mégt normalnie
funkcjonowaé w spoteczenistwie. Dzieci potrze-
buja wsparcia osoby doroslej, czuwajacej nad ich
snem, ktéry moze by¢ zaburzony chocby przez
awarie sprzetu. Chory nie obudzi sie na skutek
wzrostu dwutlenku wegla, gdyz ma zaburzona
fizjologiczna reakcje osrodka w pniu mézgu.

Bardzo wazng role w leczeniu dziecka z CCHS
spelnia kompleksowa rehabilitacja. Objecie
dziecka programem terapeutycznym wplynie
pozytywnie na jego rozwdj. Cele terapii powinny
zmienia¢ sie w zaleznosci od stanu klinicznego
oraz potrzeb chorego. W wyborze metody, ¢wi-
czen, stymulacji, intensywnosci czy czasu tera-
pii, nalezy kierowa¢ sie dobrem dziecka, jego
indywidualnymi predyspozycjami oraz aktu-
alnymi mozliwo$ciami. W omawianym przeze
mnie przypadku chlopca z rozpoznanym CCHS
usprawnianie zostalo podjete juz na OIT. Przez
kolejne miesigce i lata dziecko uczestniczylo
w wielu zajeciach terapeutycznych. Wszystkie
dzialania oraz stworzenie przez rodzicéw odpo-
wiednich warunkéw aktywnos$ci dziecka, daly
mozliwo$¢ ,normalnego” dziecinstwa z niewiel-
kimi ograniczeniami.

Gléwnym celem na przyszlos¢ jest pomoc
w usamodzielnianiu chlopca tak, aby bez proble-
moéw radzit sobie w codziennym zyciu.

W przyszlosci mozna spodziewac sie pojawie-
nia nowych przypadkéw chorych z CCHS, dlatego
konieczne s3g dzialania zwiekszajace swiadomos¢
wéréd lekarzy wielu specjalnoéci na temat rozpo-
znawania objawéw choroby, w celu postawienia
prawidtowej diagnozy. Tylko szybkie i prawidlowe
rozpoznanie, odpowiednie leczenie oraz wprowa-
dzenie kompleksowego usprawniania daje szanse
na ,prawie” normalne zycie. Rodzice powinni
madrze wychowywaé swoje dziecko, realizowaé
jego potrzeby na miare jego pragnien i mozliwo-
$ci, wspiera¢ je w chorobie, nie zapominajac przy
tym, ze jest ona tylko czescig jego zycia.
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