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Diagnoza i rozw0j dziecka z holoprosencefalia
a efekty interdyscyplinarnego podejscia
terapeutycznego. Studium przypadku

Artykut dotyczy opisu zastosowanego postepowania terapeutycznego wobec dziecka z niepelno-
sprawnoscia sprzezona powstalg na skutek rzadkiej choroby genetycznej, jaka jest holoprosence-
falia. W tekscie na poczatek zawarto opis: typéw, objawdw, przyczyn, leczenia oraz rokowania w
przypadku tejze wady moézgu, a nastepnie przedstawiono studium przypadku 3,5-letniego dziec-
ka. Postepowanie terapeutyczne w odniesieniu do dzieci z holoprosencefalig jest rzadko eksplo-
rowane badawczo. Gléwna przyczyna braku doniesien w literaturze naukowej na ten temat jest
przedwczesna $mier¢ podmiotéw rozwazan.

Stowa kluczowe: holoprosencefalia, niepelnosprawnos¢ sprzezona, studium przypadku, terapia
logopedyczna, fizjoterapia

Diagnosis and development of a child with
holoprosencephaly in relations to the effects
of an interdisciplinary approach. Study case

The article describes the therapeutic procedure applied to a child with multiple disabilities result-
ing from a rare genetic disease, holoprosencephaly. The text begins with a description of the types,
symptoms, causes, treatment and prognosis of this brain defect, and then presents a case study of
a 3.5-year-old child. Therapeutic treatment of children with holoprosencephaly is rarely explored
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in research. The main reason for the lack of reports in the scientific literature on this subject is their
premature death.

Key words: holoprosencephaly, multiple disabilities, case study, speech therapy, physiotherapy

Wprowadzenie

Holoprosencefalia (HPE) to przyklad choroby rzadkiej, ktérej konsekwencja
jest niepelnosprawnos¢ sprzezona. W niniejszym artykule zostana opisane typy
holoprosencefalii, jej objawy, przyczyny, postepowanie lecznicze oraz rokowania.
Nastepnie zostanie przedstawione studium przypadku dziecka z jednokomoro-
wym przodomézgowiem. Opis ten bedzie sie skladac¢ z historii choroby oraz cha-
rakterystyki interdyscyplinarnego podejécia terapeutycznego, zastosowanego
wobec badanego dziecka, a takze podsumowania efektéw terapii.

Holoprosencefalia (HPE) — przodomoézgowie jednokomorowe

Nazwe ‘holoprosencefalia’ ttumaczy sie jako ‘cale przodomézgowie” (Sarwar
1985). Jest to ciezka choroba wrodzona mézgu o bardzo ztym rokowaniu, polega-
jaca na braku podzialu przodomézgowia na dwa odrebne platy podczas okresu
plodowego, miedzy 3 a 4 tygodniem ciazy (lonescu i in. 2018). Ma to wplyw na
ostateczny ksztalt i funkcjonowanie mézgu. Szacuje sie¢ wystepowanie tej choroby
1 na 250 zarodkéw oraz 1 na 10 000 urodzen (Orioli i in. 2010). Holoprosencefalie
mozna wykry¢ juz w pierwszym trymestrze cigzy za pomoca badania USG oraz
MRI (Kousa i in. 2018). Wyrdznia sie trzy podstawowe typy prosencefalii:

— alobarna — najczesciej wystepujaca;
- semilobarna - typ posredni;
— lobarna - najrzadziej wystepujaca (Dubourg i in. 2007).

Ponadto wyodrebnione zostaly dodatkowe, tagodniejsze warianty holopro-
sencefalii — MIHV (middle interhemispheric variant), czyli wariant posrodkowy mie-
dzykulowy oraz mikroforma. Wszystkie wymienione typy réznig si¢ miedzy sobg
stopniem podzialu przodomoézgowia i rozwoju struktur z nim zwigzanych, a co
za tym idzie — zlozono$cia niepelnosprawnosci, stopniem niepelnosprawnosci
intelektualnej i rokowaniem (Al-Tubaikh i in. 2009, Solomon i in. 2010).

Holoprosencefalia przyczynia sie¢ do powstania niepelnosprawnosci sprzezo-
nej. Do objawéw holoprosencefalii naleza:

a) wady centralnego ukfadu nerwowego;

b) dysmorfia twarzy;

c) zaburzenie gastrologiczne;

d) zaburzenia endokrynologiczne;

e) inne-tab.1 (Debourgiin. 2007; Chen 2006; Monteagudo 2020).
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Tabela 1. Objawy holoprosencefalii

Objawy holoprosencefalii

Wady centralnego
ukladu nerwowego

mikrocefalia (maloglowie);
wodoglowie

hipotonia

spastycznosc

ruchy mimowolne

anosmia

przepuklina oponowo-rdzeniowa
padaczka

hipernatremia neurogenna
niepelnosprawno$¢ intelektualna

Dysmorfia twarzy

cyklopia

etmocefalia

cebocefalia

hipoteloryzm

hipoplazja nosa

agenezja szczeki (m.in. rozszczep wargi oraz podniebienia,
nieprawidlowy wzrost oraz umiejscowienie zebow)

Zaburzenia — problemy z przelykaniem
gastrologiczne _ refluks

— zaparcia

- przepuklina pepkowa
Zaburzenia — niedorozwdj tarczycy
endokrynologiczne | _ cukrzyca

- hipogonadyzm

— zaburzenia elektrolitowe

— moczéwka prosta
Inne — zaburzenia sercowo-naczyniowe

wady nerek
niestabilnos$¢ temperatury ciala
zaburzenia snu

znieksztalcone konczyny

Zrédto: Debourg i in. 2007; Chen 2006; Monteagudo 2020.

Najczestsza przyczyna powstania holoprosencefalii jest wada genetyczna —

ok. 45% urodzonych dzieci z HPE (Nanniet i in. 2000). Najliczniejsza grupe pa-

cjentéw z HPE obcigzonych genetycznie stanowia osoby z trisomia 13 (Kruszka

iin. 2018). Dubourg i in. (2018) pisza o co najmniej 17 genach odpowiedzialnych

za powstawanie HPE (Dubourg i in. 2018). Roessler i in. (2008) badajac geny zwia-

zane z wystepowaniem HPE pisza jakoby wada genu ZIC2 (zlokalizowanego

w 13q32) byla jedna z najczestszych przyczyn genetycznych powstania holopro-
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sencefalii — tzw. HPE5. Co wiecej, z obserwacji Solomona (2010) wynika, ze muta-
cja genu ZIC2 jest odpowiedzialna za wystapienie holoprosencefalii semilobarnej.
Przyczynami powstania holoprosencefalii moga by¢ réwniez cukrzyca matki,
palenie przez nig tytoniu i spozywanie alkoholu, przyjmowanie niekt6rych lekow
czy przebyte infekcje, jak np. toksoplazmoza (Stashinko i in. 2004).

Obraz kliniczny HPE moze r6znic¢ si¢ wsrdéd chorych w zaleznoéci od jego ty-
pu, czyli od stopnia podziatu przodomézgowia, a takze od przyczyny (np. rodza-
ju wady genetycznej), co wplywa na zlozonos¢ objaw6éw chorobowych oraz sto-
pien niepelnosprawnosci. Najgorsze rokowanie jest u dzieci z holoprosencefalia
alobarna, uznawana za chorobe o wysokiej $miertelnosci. Poza tym w takim typie
HPE bardzo czesto wystepuja najsilniejsze cechy dysmorfii twarzy (cyklopia,
etmocefalia, cebocefalia). Wéwczas dochodzi do obumarcia plodu lub $mierci
w pierwszych miesigcach zycia. Trudno jednak przewidzie¢ doktadny czas czy kon-
kretng przyczyne zgonu. Zazwyczaj stan ten wynika z nieprawidlowego funkcjo-
nowania oérodkéw moézgu zawiadujacych oddychaniem i praca serca. Podobnie
jest z czesto nawracajacymi infekcjami bakteryjnymi czy wirusowymi, np. w ukfa-
dzie oddechowym, ktére moga stac sie przyczyna Smierci (Barr et.al. 1999).

Stashinko opisuje jednak badanie, w ktérym Srednia zycia obserwowanych
dzieci z alobarng holoprosencefalia wynosita 2 lata (Stashinko 2004). Solomon
(2010) pisze w swojej pracy, ze bywaja dzieci z alobarng holoprosencefalig, z ce-
chami dysmorfii nieobecnymi badz wystepujacymi w niewielkim zakresie. Dzieci
te nie sg jednak w stanie chodzi¢ ani nawet siada¢ samodzielnie. Dzieci, u ktérych
wystepuje semilobarna HPE, maja wieksze szanse na przezycie: o ile dozyja
pierwszego roku — ich mozliwosci dalszego rozwoju sa znacznie wigksze. Istnieje
jednak u nich ryzyko zgonu na skutek powiklani zwigzanych z HPE, np. zachly-
$niecie sie treScia pokarmowa (z powodu probleméw z przelykaniem), zaburzen
endokrynologicznych czy wad sercowo-naczyniowych. Co wazne, dzieci te mogg
wytworzy¢ lepsze mechanizmy komunikacji z otoczeniem w poréwnaniu do
dzieci o typie alobarnym. W komunikacji wykorzystuja ruch galek ocznych, gesty,
metody obrazkowe itp. (Levey i in. 2010). Podobnie jednak jak dzieci z typem
alobarnym HPE nie sa w stanie samodzielnie sie porusza¢ i sa uzaleznione od
wozka inwalidzkiego. Lobarna holoprosencefalia jest natomiast formg o najta-
godniejszym przebiegu z dotychczas opisanych. Dzieci z taka formg HPE moga
osiagna¢ wiek dojrzaly. Mozliwe jest chodzenie samodzielne lub przy udziale
0s0b asystujacych oraz opanowanie prostych form mowy. Jednak niemal zawsze
diagnozowana jest u nich niepelnosprawnos¢ intelektualna czy chociazby zabu-
rzenia psychiczne manifestujace nadpobudliwoscig, brakiem cierpliwosci, agresja
czy depresja (Sarwar 1985; Weiss 2018; Hahn i in. 2004).

Postepowanie lecznicze i terapeutyczne w przypadku oséb z holoprosencefa-
lig jest uzaleznione od stopnia wady moézgu, a w zwigzku z tym od zaistnialych
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powiklan. Wszystkie wdrazane procedury maja za zadanie utrzymaé dziecko
przy zyciu, spowodowac, by nie cierpiato z bélu oraz by nie dochodzilo do dal-
szych powiklan. Jezeli HPE towarzyszy wodoglowie, konieczny moze sie okazac¢
neurochirurgiczny zabieg zastawkowania (Sarica i in. 2018). Zaburzenia w pobie-
raniu pokarmu wystepuja u ok. 2/3 dzieci z holoprosencefalia alobarna i semilo-
barna. Problemem dotyczy zaréwno przeszkdd anatomicznych, jak np. rozszczep
wargi i podniebienia, ale takze ryzyka zachly$niecia sie treScig pokarmowa z racji
wadliwej jej podazy do przelyku. By zmniejszy¢ to ryzyko cze$¢ dzieci musi by¢
karmiona sonda. Nalezy jednak bardzo zwraca¢ uwage na prawidlowy wzrost
masy ciala i unika¢ niedozywienia. Prawidlowe odzywienie i nawodnienie mini-
malizuja objawy hipernatremii, ktéra bardzo czesto wystepuje w przypadku HPE
(Javad i in. 2013). Jedli natomiast hipernatremia jest skutkiem moczéwki prostej,
moze okaza¢ sie konieczne wlgczenie leczenia hormonalnego. Gdy u dziecka
wystepuje niedroznoé¢ drég oddechowych z powodéw anatomicznych niekiedy
konieczne jest zaloZenie rurki tracheotomijnej oraz podigczenie wentylacji me-
chanicznej. Z powodu czestego zapalenia pluc konieczna jest farmakoterapia
(takze w formie wziewnej) oraz rehabilitacja oddechowa klatki piersiowej. Zabu-
rzenia rytmu snu mozna leczy¢ farmakologicznie podajac dziecku preparaty
z melatoning. Natomiast w terapii zaburzen ruchowych wykorzystuje sie rehabili-
tacje, stabilizatory, farmakoterapie, a w skrajnych przypadkach operacyjne zabie-
gi ortopedyczne (Levey i in. 2010). Zdarzaja sie osoby z wysoko funkcjonujacym
HPE (odmiana MIHV), ktére dozywaja wieku dojrzalego i potrafig sie porozu-
miewaé, czytaé i pisa¢ (Virta i in. 2016). Jednak kazde dziecko urodzone z HPE
wymaga bardzo intensywnej opieki zaréwno rodzicéw, jak i lekarzy specjalistow
(np. kardiolog, neurolog, neurochirurg, endokrynolog, gastroenterolog, genetyk,
laryngolog, audiolog, chirurg szczekowy itp.) oraz terapeutéw (fizjoterapeuta,
neurologopeda, oligofrenopedagog, psycholog).

Studium przypadku dziecka z holoprosencefalia

Przedmiotem badania byla diagnostyka oraz rozw¢j dziecka plci Zeniskiej
z holoprosencefalia, a takze organizacja opieki terapeutycznej, ktéra zostala mu
zapewniona. Celem teoretycznym badania bylo opisanie diagnostyki oraz rozwo-
ju dziecka, a takze podjetej interdyscyplinarnej terapii. Postawiono nastepujace
pytania badawcze:
1. Jak przebiegala cigza i rozwdj badanego dziecka w okresie prenatalnym?
2. Jaki typ i jakie objawy holoprosencefalii zostaly zdiagnozowane u badanego
dziecka?
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3. Jakie dzialania leczniczo-terapeutyczne zostaly podjete w toku zycia dziecka

i jakie byly ich efekty?

Przyjeto strategie badan jakosSciowych, zastosowano studium przypadku.
Technika badan byl: wywiad (przeprowadzony z matka dziecka, fizjoterapeuta
ilogopeda) oraz analiza zrédel (analizowano dokumenty medyczne dostarczone
przez rodzicéw). Caly proces badawczy trwal okolo 3 miesiecy.

Wyniki badan wlasnych

Przedstawiane dziecko w momencie badania osiagnelo 3 lata i 2 miesiace. Po-
chodzi z rodziny pelnej. Matka i ojciec dziewczynki s osobami pracujacymi, dzie-
la si¢ opieka nad cérka. Dziewczynka pochodzi z drugiej ciazy, drugiego porodu
(u jej starszego o trzy lata brata nie zdiagnozowano choréb przewleklych czy tez
zaburzen rozwojowych). Ponadto ma takze mlodszego brata (pdt roku), takze
zdrowego. W momencie narodzin dziewczynki matka miafa 32 lata, ojciec 34.
Rodzice sg niespokrewnieni, bez nalogéw. Wystepuje u nich niezgodnos¢ serolo-
giczna (ojciec Rh+, matka Rh-). U matki w trakcie trwania cigzy zdiagnozowano
niedoczynnos¢ tarczycy i wielowodzie. Zalecono jej zazywanie: Letrox 50 na tar-
czyce, witaminy dla ciezarnych, a z powodu wystapienia niezgodnosci serolo-
gicznej w ukladzie anty RhD podano w trakcie ciazy immonoglobuline anty-D.

Przebieg cigzy i rozw6j plodu

Poczatek obserwagji klinicznej plodu dala bledna diagnoza ginekologa pro-
wadzacego cigze, ktéry orzek! cigze blizniacza syjamska. Dalsze badania prowa-
dzone w szpitalu w woj. kujawsko-pomorskim wykazaly ciaze pojedyncza, lecz
z podejrzeniem wady OUN plodu. W obrazie USG widoczny byl nieprawidlowy
obraz mézgowia: brak podziatu na poétkule, niewyksztalcone obustronnie platy
czolowe oraz nieprawidlowy obraz twarzy. Zaobserwowana wada przodomé-
zgowia byla powodem do przeprowadzenia badan genetycznych w 15 tygodniu
ciazy. Wykonano amniopunkcje genetyczng, a pobrany ptyn owodniowy poddano
analizie metodami PB-01 (FISH) oraz PB-04 (prazkowanie GTG). Na podstawie
oceny cytogenetycznej komoérek plynu owodniowego stwierdzono u plodu nie-
prawidlowy kariotyp zenski z delecja interstycjalna dlugiego ramienia chromosomu
13 pary w regionie 13q32.1q34. Dalsza diagnoza byla prowadzona w Instytucie Cen-
trum Zdrowia Matki Polki - w Zakladzie Kardiologii Prenatalnej i w Zakladzie
Diagnostyki i Profilaktyki Wad Wrodzonych Uniwersytetu Medycznego w Lodzi.
Przeprowadzone badania USG genetyczne oraz echo serca wykazaly: kardiome-
galie — powiekszona sylwetke serca VSD — ubytek w przegrodzie miedzykomo-
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rowej (w odcinku przykoniuszkowym), CHD, wysiek osierdziowy. Potwierdzono
takze nieprawidlowy obraz OUN w postaci holoprosencephalii pélplatowej tzw.
semilobarne;j.

Rodzicom przedstawiono dwie mozliwosci postepowania — kontynuacje ciazy
i monitorowanie plodu w Zakladzie Kardiologii Prenatalnej Instytutu Centrum
Zdrowia Matki Polki w todzi, badZ przerwanie cigzy zgodnie z wytycznymi
ustawy z dnia 7 stycznia 1993 r., art. 4a.1. dopuszczajacej przerwanie ciazy, o ile
»badania prenatalne lub inne przestanki medyczne wskazuja na duze prawdopo-
dobienistwo ciezkiego i nieodwracalnego uposledzenia plodu albo nieuleczalnej
choroby zagrazajacej zyciu”. W obu przypadkach zalecono rodzicom wsparcie
psychologiczne. Rodzice zdecydowali sie doprowadzic ciaze do konca.

Stan dziecka po urodzeniu

Na podstawie analizy dokumentacji medycznej uzyskano dane na temat ba-
danego dziecka. Dziewczynka urodzita sie o czasie (40 tydzien), samoistnie, sitami
natury. Masa urodzeniowa wynosila 3600 g, dlugos¢ ciata 58 cm, obwdéd glowy
31 cm, obwdd klatki piersiowej 37 cm. Dziecko podczas porodu bylo przytomne,
wydolne krazeniowo i oddechowo. Uzyskato 10 pkt. w skali Apgar.

Na skutek wystepujacej wady moézgu u dziewczynki odnotowano: matoglo-
wie, dysmorfie twarzoczaszki, wade serca, gleboki niedostuch, opdzniony rozwdj
psychoruchowy, dodatkowo wystepowaly zaburzenia gospodarki mineralne;.
Rodzicom zalecono zapisanie dziecka do hospicjum domowego oraz opieke w po-
radni: genetycznej, neurologicznej, kardiologicznej, foniatryczno-audiologicznej,
okulistycznej. Ponadto zalecono jak najszybsze wdrozenie rehabilitacji i terapii
logopedyczne;j.

Podjete badania diagnostyczne

W celu ratowania zycia dziecka oraz majac na uwadze jego przyszla niewat-
pliwa niepelnosprawnos¢ prowadzono szereg réznych diagnoz: genetycznych,
neurologicznych, kardiologicznych oraz laryngologicznych.

Diagnoza genetyczna

W pierwszym miesigcu zycia dziecka wykonano badanie kariotypu konstytu-
cyjnego z probki pobranej krwi obwodowej. Zastosowano metode PB-03 (prazko-
wanie GTG). W badaniu technika GTG we wszystkich analizowanych metafazach
stwierdzono nieprawidlowy kariotyp zenski z delecjq interstycjalna dlugiego



106 Agnieszka Hamerlinska, Joanna Kedzierska, Sabina Schubert-Gren

ramienia chromosomu 13, co potwierdza wynik aCGH. Ponadto w trzech metafa-
zach na 32 analizowane (94%) zaobserwowano spontaniczne ztamania chromoso-
moéw, ktére mogly wskazywaé na niestabilno$¢ materialu genetycznego wrodzona
(zespot niestabilnosci) lub spowodowang narazeniem na czynniki Srodowiskowe,
leki, RTG, inne.

Diagnoza neurologiczna

Przeprowadzone w drugim miesigcu zycia dziecka badanie za pomoca rezo-
nansu magnetycznego bez i ze wzmocnieniem kontrastowym wykazalo wade
OUN pod postacig holoprosencefalii (pojedyncza szeroka komora z cze$ciowo
wyksztalconymi rogami skroniowymi, brak przegrody przezroczystej, brak po-
dziatu pétkul mézgowia z brakiem szczeliny miedzypodtkulowej, brak rozdziatu
podstawy i wzgobrz, brak ciala modzelowatego). Ponadto, wodociag oceniono jako
prawidlowy, komora 4 poszerzona i polaczona z rozlegla przestrzenia plynna
w tylnej jamie czaszki. Odcinkowo wyksztalcona zatoka strzatkowa gorna, nie-
wyksztalcona dolna, hipoplazja tetnicy kregowej prawej. Ubytek zakontrastowa-
nia w splywie zatok niést za sobg podejrzenie rozbudowanej ziarnistosci pajeczy-
noéwki. Przysadka mézgowa byla typowa dla wieku bez zmian ogniskowych,
zréznicowana prawidlowo na cze$¢ nerwowaq i gruczolowg, maloglowie. Poza
tym w badaniu neurologicznym zauwazono tendencje do odgieciowego utozenia
i asymetrii dziecka (skracalo na lewy bok), plywajace galki oczne, brak reakcji
wzrokowych, wygérowane odruchy oraz wzmozone napiecie w konczynach
dolnych, a w koficzynach gérnych napiecie nieco obnizone.

Podczas badania neurologicznego w siédmym miesigcu zycia dziecko skupia-
to juz wzrok, usmiechalo sie, nawigzywalo kontakt emocjonalny, gluzylo. Jedno-
cze$nie dziecko nie siegalo po zabawki, nie przetaczalo sie wokél wlasnej osi.
Préba trakcyjna byla ujemna, w pronacji podp6ér na przedramionach byl niski,
zauwazono przetrwaly odruch toniczny szyjny symetryczny oraz wzmozone
napiecie konczyn. Ponadto neurolog zwrécit uwage na wygérowane odruchy
glebokie. Dodatkowo wystepowal problem z regulacja temperatury ciala w posta-
ci spontanicznych, nieadekwatnych do warunkéw otoczenia objawéw wyziebie-
nia lub przegrzania, bez ujawnienia wahan wartosci temperatury. Dziewczynka
miewala czesto chlodne dlonie.

Na podstawie badania neurologicznego ponowionego w wieku okoto 2 lat —
potwierdzono znaczne op6znienie rozwoju psychoruchowego.
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Diagnoza kardiologiczna

U obserwowanego dziecka rozpoznano wrodzong wade serca pod postacia
mnogich ubytkéw miesniowej przegrody miedzykomorowej i ubytku wtérnej
czesci przegrody miedzyprzedsionkowej. Wykonane badanie echa serca w pierw-
szym miesigcu zycia dziewczynki wykazato duzy (Srednicy 7 mm) ubytek czesci
wtdrnej przegrody miedzyprzedsionkowej z przeptywem lewo-prawym. W po-
fowie czedci miesniowej przegrody miedzykomorowej na wysokosci wiazki po-
Sredniej szczelinowaty zauwazono ubytek (1,5 mm $rednicy) z przeplywem lewo-
prawym, niedomykalnos¢ tréjdzielng umiarkowang. Zaobserwowano takze cechy
przeciazenia prawej (przewaga elektryczna komory prawej) i zaburzenia prze-
wodzenia §rédkomorowego. Jednoczeénie kurczliwos¢ serca oceniono jako pra-
widlowa.

Dodatkowo wykryto u badanego dziecka zaburzenia gospodarki mineralnej
(zaburzenia jonowe) majace istotny wplyw na prace serca:

— hiperchloremia (podwyzszone chlorki w surowicy norma 101-109, wyniki

w okolicy 123 H mmol/l) z normokaliemia (potas w normie);

— hopernatremia (podwyzszony soéd w surowicy norma 136-146, wyniki w oko-
licy 162 H mmol/l) - moczéwka prosta;

— hiperaldosteronemia (za duzo aldosteronu).

Wartosci cukru oraz wapnia w pobranej krwi nie wybiegaly poza norme.

Diagnoza laryngologiczna

Obserwowane dziecko od urodzenia nie wykazywalo reakcji na glosne
dzwieki. W drugim miesigcu zycia badana zostala skierowana na Odzial Otola-
ryngologii, Audiologii i Foniatrii Dzieciecej Wojewddzkiego Szpitala Dzieciecego
w Bydgoszczy z podejrzeniem niedostuchu. Badania przeprowadzone na oddzia-
le: badanie potencjaléw wywolanych z pnia mézgu (ABR), badanie potencjaléw
stanu ustalonego (ASSR), otoemisja akustyczna, audiometria impendancyjna po-
twierdzily obustronny gleboki niedostuch zmystowo-nerwowy. Stwierdzono, ze
dziecko moze stysze¢ dzwieki dopiero od wartosci 110 dB. W széstym miesiacu
zycia dziecku zostaly dobrane aparaty sluchowe. ,Zaaparatowanie” dziecka zda-
niem rodzicéw przyniosto poprawe w funkcjonowaniu corki (w zestawie mikro-
fon laczacy sie bezposrednio z aparatami poprzez Bluetooth w celu wyostrzenia
glosu osoby méwiacej i unikniecia zewnetrznych zaklécen, wykorzystywany do
prowadzenia terapii narzadu stuchu).
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Opinie, zaswiadczenia, orzeczenia

Dziecko ze wzgledu na rodzaj i stopieri zaawansowania schorzenia wymagalo
(i wymaga do dzi$) stalego wspétudziatu opiekuna dziecka w procesie leczenia,
rehabilitacji i edukacji oraz zapewnienia stalej lub dlugotrwalej pomocy w zwiaz-
ku ze znacznie ograniczona mozliwoscig samodzielnej egzystencji, co uzasadnilo
zaliczenie do grupy oséb z niepetnosprawnoscia.

W wieku trzech miesiecy przyznano dziewczynce $wiadczenie w postaci moz-
liwosci uczestnictwa we Weczesnym Wspomaganiu Rozwoju (WWR), gdzie zaleco-
no terapie neurologopedyczng, intensywna rehabilitacje ruchowa, stymulowanie
zaburzonych funkcji rozwoju psychoruchowego poprzez stymulacje polisenso-
ryczng, pobudzanie motoryki duzej, stymulowanie dziatan poznawczych.

Plan postepowania terapeutycznego

Rodzice badanego dziecka zadbali o zorganizowanie terapii neurologope-
dycznej i fizjoterapeutycznej niemalze od momentu jego narodzin. Terapie w ra-
mach WWR prowadzone byly w formie indywidualnej, regularnie w wymiarze
2 godzin tygodniowo (1 godzina fizjoterapii oraz 1 godzina terapii neurologope-
dycznej) za wyjatkiem okreséw infekcyjnych, ktére wiagzaly sie ze znaczaca
absencja dziecka. Dziecko pozostawalo pod opieka terapeutyczna réwnolegle
w kilku osrodkach, fundacjach korzystajac ze szerokiego spektrum terapii. W ra-
mach WWR w dwoéch pierwszych latach zycia dziecka wyznaczono konkretne
cele terapeutyczne (tab. 2).

Tabela 2. Cele terapeutyczne realizowane w ramach WWR u dziecka z holoprosencefalia
a czas trwania terapii

Sfera oddzialywan
terapeutycznych

Plany terapeutyczne —
pierwszy rok terapii
(1-2 r.z. dziecka)

Plany terapeutyczne —
drugi rok terapii
(2-3 r.z. dziecka)

Komunikowanie sie
z otoczeniem

stymulacja funkcji oralnych
aktywizowanie prawidlowego
potykania

rozwijanie umiejetnosci pokar-
mowych;

rozwijanie bazowych umiejetno-
$ci omunikacyjnych

wprowadzenie komunikacji z wy-
korzystaniem urzadzenia C-eye
stymulacja obszaru orofacjalnego
poprawa sposobu pobierania
pokarmu i picia

Rozw6j psycho-
motoryczny

samodzielne przemieszczanie sie
przez obroty i pivoty

uczenie, doskonalenie umiejetno-
$ci zabawy, manipulowania
przedmiotami

zapobieganie pojawianiu sie nie-
korzystnych wzorcéw ruchowych

zapobieganie pojawianiu si¢ nieko-
rzystnych wzorcéw ruchowych
zapobieganie pojawianiu sie
zmian wtérnych

dostarczanie wrazen przedsionko-
wych
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zapobieganie pojawianiu sie — dostarczanie wrazen dotykowych

zmian wtérnych oraz proprioceptywnych

— doskonalenie jakosci kontroli
glowy i tulowia

— doskonalenie umiej¢tnoéci obra-
cania glowy w strone interesuja-
cego obiektu

Funkcje poznawcze |- rozwijanie uwagi - rozwijanie uwaznosci stuchowej
— rozwijanie zainteresowania (dZwigk: jest-nie ma)
otoczeniem; — dostarczanie wrazen stuchowych
— rozwijanie zainteresowania
zabawkami

Rozwéj spoleczno- — rozwijanie poczucia tozsamosci — doskonalenie umiejetnosci nawia-
-emocjonalny ~ rozwijanie poczucia akceptacji zywania kontaktu wzrokowego

i bezpieczenistwa — zapewnienie dziecku poczucia

bezpieczenstwa podczas zaje¢

Zrédlo: opracowanie wiasne.

W celu osiggniecia wyznaczonych celéw terapii na przestrzeni dwoéch lat zy-
cia dziecka, korzystano z nastepujacych metod terapeutycznych — NDT Bobath
Baby, terapii zabawy, tape’ingu terapeutycznego, elementéw metody ustno-
twarzowej, metody werbo-tonalnej, treningu bazowych umiejetnosci komunika-
cyjnych, treningu karmienia. Dodatkowo dziecko za zgoda kardiologa bylo pro-
wadzone metoda Vojty.

Terapia neurologopedyczna

Podczas badania neurologopedycznego przeprowadzonego w pierwszym
miesigcu zycia zweryfikowano odruch ssania, szukania oraz reakcji lateralnej
(czubek jezyka przesuwal sie minimalnie przekraczajac linie $rodka, podazat za
bodZcem - szpatulka, palcem). Proces ssania okre§lono jako zaburzony, nieprawi-
dlowy (dziecko ssalo powoli, niechetnie, leniwie). Dziewczynka wykazywala
odruchowa nadmierng reakcje wymiotna. Jednoczesnie ustalono, ze dziewczynka
ma by¢ karmiona doustnie. Na poczatek zalecono intensywna stymulacje jezyka
przez masaze przed kazdym karmieniem. Mialy one na celu utrwalenie prawi-
dlowego ssania oraz przesuniecie odruchu wymiotnego za linie §rodka jezyka.
W pdzniejszym czasie terapia neurologopedyczna byla pogltebiana o trening je-
dzenia, stymulacje narzadéw jamy ustnej, wykonywanie ¢wiczen biernych kom-
pleksu ustno-twarzowego oraz ¢wiczenia w nawigzywaniu komunikacji. Biorac
pod uwage wadliwa budowe mézgu zakladano wdrozenie komunikacji alterna-
tywne;.
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Fizjoterapia

Fizjoterapia w ramach wczesnego wspomagania rozwoju byla zgodna z kon-

cepcja neurorozwojowa NDT Bobath, zawierata réwniez elementy terapii mobiliza-

gji tkanek miekkich. Elementem postepowania fizjoterapeutycznego byl réwniez

dobér sprzetu i zaopatrzenia ortopedycznego. Waznym elementem terapeutycz-

nym byla wczesna i regularna pionizacja, pozycjonowanie oraz zabezpieczenie

ukladu ruchu przed deformacjami.

Wyniki prowadzonego procesu terapeutycznego

W rezultacie po pierwszym i po drugim roku uczeszczania na Wczesne Wspo-

maganie Rozwoju u badanej dziewczynki prowadzacy fizjoterapeuta i neurologo-

peda zaobserwowali efekty terapii w zakresie rozwoju poszczegolnych sfer (tab. 3).

Tabela 3. Efekty postepowania terapeutycznego dziecka z holoprosencefalig

sie z otoczeniem

na odczytywaniu sygnalow z ciala
oraz wokalizacji

— dziecko nie fiksuje wzroku na
przedmiotach, nie wodzi za nimi

Sfera Efekty postepowania Efekty postepowania
oddzialywan terapeutycznego terapeutycznego
terapeutycznych po 1 roku realizacji WWR po 2 roku realizacji WWR
(2 r.z. dziecka) (3 r.z. dziecka)
Komunikowanie |- komunikacja z dzieckiem oparta jest | - komunikacja nadal oparta jest na

odczytywaniu sygnaléw z ciata
oraz wokalizacji

— dziewczynka nie dokonuje kalibracji
na urzadzeniu C-eye, ale potrafi kr6t-
ka chwile ufiksowaé wzrok na ekranie

— dziecko wokalizuje, wydaje wiecej
dzwiekow

— dziecko celowo przywoluje uwage
doroslego wydawanym dzwiekiem

— dziecko czgéciej usmiecha sie podczas
aktywnosci, ktore lubi

Rozwoj psycho-
motoryczny

— postepy w postaci lepszej kontroli
glowy; - utrzymanie glowy w osi
przez dluzszy czas

— wieksza aktywnos¢ w ruchu przeta-
czania

— W pozydji siedzacej dziewczynka
utrzymuje glowe blisko osi ciala

Komentarz:

Kontrola motoryczna nadal zaburzona

Rozklad i dystrybucja napigcia migs-

niowego dziewczynki ksztaltuje a sie

na poziomie hipotonii centralnej oraz
hipertonii obwodowej. Dziecko wlgcza

w kontrole glowy i tulowia nieprawi-

dlowy wzorzec wyprostny.

— czestsza i dluzsza aktywizacja glowy

- diuzsze utrzymywanie kontroli pozy-
ji glowy w przestrzeni w siadzie

— do kontroli glowy najczesciej nadal
uzywany nieprawidlowy wzorzec
wyprostny

— zakresy ruchu duzych stawow sa
zachowane, pelne

— dziewczynka nie sygnalizuje doleg-
liwosci bolowych ze strony narzadu
ruchu

— dziewczynka toleruje stymulacje
przedsionkowa na pilce oraz bujasz-
kach, akceptuje ruch
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— dziecko wykonuje wigcej ruchéw

spontanicznych, sa mniej chaotyczne,
bardziej zorganizowane

— aktywnoé¢ antygrawitacyjna glowy

w plaszczyzZnie strzatkowej jest nieco
wiekszej jakosci

-emocjonalny

kow

dziecko coraz czesciej sie uSmiecha
dziecko swéj dyskomfort zaczelo
sygnalizowa¢ grymasem i krzykiem,
a zadowolenie -—u$miechem i Gluze-
niem

dziecko zdaje si¢ czué bezpiecznie

w towarzystwie terapeutéw (szybko
uspokaja sie brana na rece)

Funkcje — dziecko zdaje si¢ reagowac na nastapil rozwo6j ciekawosci poznaw-
poznawcze niektore dZwieki mowy czy instru- czej
mentow zauwazalne wieksze zainteresowanie
— wykazywanie zadowolenia podczas dzwigkami oraz ruchem w otoczeniu
masazu w rytm muzyki dziewczynka fiksuje wzrok krotko,
— chwilowa fiksacja wzroku na poka- pole widzenia jest ograniczone
zywanych przedmiotach dziewczynka u$miecha sie podczas
- zauwazalne wyrazne pobudzenie aktywnosci, ktére jej sie podobaja
podczas masazu, dotykaniu réznych dziecko sygnalizuje wokalizaja, ze
faktur chce sie napi¢ czy, ze jest gtodna
— otwieranie ust na widok lyzeczki
— dziewczynka nie wyciaga rak
w kierunku zabawek
Rozwoj — dziecko stara sie zwraca¢ na siebie dziecko przez diuzsza chwile zatrzy-
spoleczno- uwage poprzez wydawanie dzwie- muje wzrok na twarzy danej osoby

dziecko stara sie czesciej przywoly-
wac uwage osob z otoczenia poprzez
wydawanie dzwiekow

dziewczynka duzo si¢ usmiecha,
czesciej Smieje w glos

dziecko swdj dyskomfort w udecy-
dowany sposéb sygnalizuje gryma-
sem i krzykiem, zadowolenie —
u$miechem i gluzeniem

Zrédlo: opracowanie wiasne.

Opisujac proces terapeutyczny badanego dziecka warto takze wspomnie¢, ze

korzystalo ono z nastepujacego zaopatrzenia ortopedycznego:

— ortezy kompresyjnej Therabody — dla zwiekszenia czucia glebokiego tutowia
oraz jego stabilizacji;

— od 1roku zycia ortezy na koficzyny dolne typu AFO;

— od 1,5 roku zycia ortezy kompresyjnej tutowia SPIO;

— od 1roku zycia z wézka specjalistycznego;

— od 1,5 roku zycia specjalistycznej przyczepki rowerowej;

od 1,5 roku zycia multifunkcyjnego siedziska specjalistycznego i pionizato-
row.
Nalezy zauwazy¢, ze u badanego dziecka nadal nie ma stworzonego jedno-

rodnego systemu komunikacji. Dodatkowo prowadzona obserwacja neurologo-

pedyczna przedstawila, ze dziecko oddycha nieprawidlowym torem oddecho-

wym - jama ustna dziewczynki przez wiekszo$¢ czasu jest otwarta, co naraza ja

na czeste infekcje gérnych i dolnych drég oddechowych. Pozycja spoczynkowa



112 Agnieszka Hamerlinska, Joanna Kedzierska, Sabina Schubert-Gren

jezyka jest nieprawidlowa, ale podczas stymulacji dna jamy ustnej jezyk dziecka
utrzymuje pozycje horyzontalno-wertykalna przez bardzo krétka chwile. Budo-
wa anatomiczna jamy ustnej jest réwniez zaburzona — u dziewczynki wystepuje
ankyloglosja (bez wskazan do zabiegu frenulotomii z uwagi na zaburzenia w na-
pieciu migéniowym) oraz przodozgryz. Dziewczynka nadal wymaga dostosowa-
nia konsystencji positku (IDDSI 4). Rozw6j ruchowy, poznawczy, spoleczno-
emocjonalny, komunikacyjny u dziewczynki w stosunku do réwiesnikéw jest
gleboko zaburzony.

Co warte spostrzezenia, to informacje uzyskane z wywiadu przeprowadzo-
nego z matka dziecka. Badana dziewczynka nalezy do spokojnych i wesotych
dzieci. Dziecko wychowuje sie ze starszym i mlodszym bratem. Jest angazowana
w zycie rodzinne, uczestniczy w zabawach oraz we wspélnym spedzaniu czasu
zrodzing. Zdaniem rodzicéw, to co sprawia jej przyjemnos¢, to odczuwanie wi-
bracji (np. podczas jazdy w przyczepce rowerowej lub autem); lubi by¢ potrzasa-
na i masowana (w szczegolnosci po brzuchu, glowie, uszach). Rodzice zawracaja
takze uwage, ze cérka nie lubi silnego Swiatla, wiatru oraz nie przepada za dtugim
lezeniem; dopomina sie uwagi otoczenia. Zdaniem rodziny dziewczynka sprawia
wrazenie dziecka szczeSliwego — duzo sie uSmiecha, catkiem dobrze sypia, ma
apetyt, je i pije samodzielnie i jest radosna. Pod koniec wywiadu uzyskano infor-
macje, ze dziewczynka rozpoczela edukacje w specjalistycznym przedszkolu.

Whnioski i podsumowanie

W pierwszym roku trwania terapii opisywanego dziecka z niepelnosprawno-
Scig sprzezona na skutek holoprosencefalii, odbywajacej si¢ w ramach wczesnego
wspomagania rozwoju, zalozenia terapeutyczne obejmowaly cele trudne do zre-
alizowania. Ze wzgledu w szczegdlnosci na brak literatury na eksplorowany te-
mat oraz brak jednoznacznych standardéw postepowania terapeutycznego, pro-
wadzona rehabilitacja i terapia neurologopedyczna wynikala przede wszystkim
z obserwacji objawdéw. Zalozenia terapeutyczne musialy zosta¢ skorygowane
w kolejnym roku terapeutycznym, aby zgodnie z zasadami tworzenia planu byly
realne, mierzalne, okreSlone czasowo. Jednoczes$nie warto zwroéci¢ uwage na
punkt wyjscia rehabilitowanego dziecka. W jego przypadku na samym poczatku
chodzito o uratowanie zycia. Rownoczesnie — rozpoczeta sie walka o jego jakosc.
Zauwazy¢ mozna, ze mimo wystapienia bardzo powaznej wady moézgu, przed-
stawiane dziecko w sferze fizycznej: moze samodzielnie jes¢ i pi¢, oddycha natu-
ralnie (nie musialo mie¢ wykonanej tracheostomii), siedzac — potrafi z pomoca
utrzymac¢ glowe; w sferze spolecznej — obserwuje otoczenie, jest aktywnym
czlonkiem rodziny, w sferze poznawczej — wokalizuje swoje podstawowe potrzeby
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iwodzi wzrokiem za osobami z najblizszego otoczenia. Wszystkie wymienione
umiejetnosci u badanego dziecka wystepuja — aczkolwiek zgodnie z jego mozli-
wosciami.

Niewatpliwie olbrzymia role w procesie postepowania terapeutycznego ode-
grali nie tylko specjalisci, ktérzy pracuja nad usprawnianiem dziecka, ale réwniez
jego rodzice. To oni stawili czola wyzwaniu, jakim jest wychowywanie dziecka
z gleboka niepelnosprawnoscia sprzezong na skutek bardzo powaznej wady mo-
zgu, jaka jest holoprosencefalia.
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