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Wprowadzenie

...To, co widzg nasze oczy,
gleboko wnika w nasze serce...

Warunkiem prawidlowego rozwoju dziecka jest nieustanne dostarczanie mu
bodzcéw. Rozwdj osrodkowego ukiadu nerwowego nastepuje za sprawg stalej sty-
mulacji, jaka odbywa sie dzigki temu, co dziecko widzi, styszy, czuje. Dzi$ wiemy, ze
intensywnos¢ tych bodzcéw musi by¢ zréznicowana, i to nie tylko z uwagi na prefe-
rencje dziecka, chociaz one réwniez nie pozostajg bez znaczenia, ale przede wszyst-
kim z uwagi na jego wiek, stan kliniczny.

Dziecko ,,chlonie jak gabka”, §wiat poznaje calym soba. Zmysty wzroku, stuchu
czy czucia to narzedzia, bez ktdrych proces poznawania $wiata bytby niemozliwy,
a juz na pewno bardzo skomplikowany.

Autorzy publikacji, ktérg oddajemy w Panstwa rece, przedstawiaja na jej kartach
kolejno problemy wynikajace z zaburzen prawidlowego funkcjonowania zmystu stu-
chu, wzroku i czucia zwigzanego z receptorami dotyku znajdujacymi si¢ na skorze.
Wskazujg tez role poszczegolnych czlonkdw zespotu terapeutycznego w rozwigzywa-
niu tych probleméw. Z niektérymi dzis juz medycyna w do$¢ prosty sposdb moze si¢
upora¢ (Program Przesiewowych Badan Stuchu u Noworodkéw, nowoczesne meto-
dy diagnozowania i leczenia wad stuchu), z innymi wcigz ma problemy (wady wzro-
ku), ale sg tez i takie, ktére nadal pozostaja w fazie badan (rzadkie choroby skory).

Swiatowa Organizacja Zdrowia podaje, ze ponad 5% ludzi na $wiecie cierpi z po-
wodu niedostuchu. Postep medycyny pozwolil na identyfikacje czynnikéw wply-
wajacych na jego rozwoj. Kamieniem milowym w tej dziedzinie bylo wypracowanie
stosowanych dzisiaj standardow leczenia. Niemniej nie zwalnia to nas (pracowni-
kéw ochrony zdrowia i oswiaty) z edukacji spoteczenstwa na rzecz profilaktyki tych
zaburzen (destrukcyjny wplyw hatasu).

Niedostuch, choroby narzagdu wzroku, choroby skdry oraz aspekty zwigzane
z diagnostyka, leczeniem i opiekg nad dzieckiem z tymi problemami to zagadnie-
nia, ktére stanowig tre$¢ niniejszej pozyciji.

Liczac na zainteresowanie i zyczliwo$¢ Naszych Czytelnikdéw, mamy nadzieje, ze
spotka si¢ ona z Panstwa uznaniem.

Redaktorzy i Autorzy
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Przyczyny niedostuchu symfonia tysiaca

Magdalena Cabata, Robert Smigiel
Katedra i Zaklad Genetyki, Uniwersytet Medyczny, Wroctaw

Wstep

Niedostuch jest najczesciej wystepujaca wada wrodzong oraz najczestsza dys-
funkcja narzadéw zmystéw w krajach rozwinietych [1]. Etiologia niedostuchu jest
tak réznorodna, ze mozna ja przyréwnac do utworu austriackiego kompozytora
Gustava Mahlera - ,,Symfonii tysigca” [2]. Obok czynnikéw srodowiskowych sta-
nowiacych 1/3 przyczyn niedostuchu oraz genetycznych, réwniez bedacych przy-
czyng 1/3 niedostuchu, w wielu przypadkach przyczyna jest idiopatyczna, tzn. nie-
znana i na dang chwile niemozliwa do okreslenia. Wedtug danych amerykanskich
1 na 500 dzieci rodzi si¢ z niedostuchem > 40 dB, liczba ta wzrasta w wieku 5 lat do
2,7 na 1000, osiagajac warto$¢ 3,5 na 1000 w wieku dorostym [3]. Migdzynarodowa
Organizacja Zdrowia natomiast podaje, ze ponad 5% ludzi na $§wiecie cierpi z po-
wodu niedostuchu (WHO Media Center — Deafness and hearing impairment, Fact
sheet N 300, February 2013).

Niedostuch moze by¢ przyczyna nieprawidlowosci na kazdym etapie drogi stu-
chowej, od ucha zewnetrznego do osrodkéw korowych odpowiedzialnych za de-
tekcje 1 przetwarzanie impulséw stuchowych. Na tej podstawie niedostuch moz-
na podzieli¢ na:

— przewodzeniowy, bedacy przyczyna nieprawidlowosci w obrebie ucha ze-

wnetrznego i sSrodkowego,

— odbiorczy (czuciowo-nerwowy), spowodowany uszkodzeniem na drodze stu-
chowej od ucha wewnetrznego (komorki stuchowe narzadu Cortiego) do kory
stuchowej w moézgu,

— oraz mieszany, ktérego przyczyny s3 zaréwno pochodzenia przewodzenio-
wego jak i odbiorczego.

Niedostuch stopniowany jest w decyBelach (dB), kolejno okreslany jako lekki (15—

40 dB), umiarkowany (41-60 dB), ciezki (61-80 dB) i glteboki (powyzej 80 dB).

Ze wzgledu na wiek, w ktérym sie pojawia, niedostuch dzieli sie na:
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— prelingwalny, pojawiajacy si¢ przed okresem rozwoju mowy, to jest przed
2. rokiem zycia,

— perilingwalny - okolo 2. roku zycia,

- postlingwalny, pojawiajacy sie po okresie rozwoju mowy [4].

Srodowisko a genetyka

Do $rodowiskowych czynnikéw teratogennych wpltywajacych na rozwdj niedo-
stuchu nalezg przede wszystkim, bardzo wazne z punktu widzenia diagnostycznego,
infekcje wrodzone z grupy TORCH (Toksoplazmoza, Other - kita, infekcje spowo-
dowane przez parwovirus B19, wirusy Coxsackie B, wirus ospy wietrznej i potpasca,
grypy, odry, $winki i HIV, Rézyczka, Cytomegalia, infekcje wirusami Herpes).

W krajach rozwinietych najczestsza niegenetyczna przyczyna wrodzonego nie-
dostuchu jest wrodzona infekcja cytomegalowirusem (CMV) [5]. Okoto 90% no-
worodkow zakazonych CMV w ciagzy nie ma zadnych objawdw przy urodzeniu.
Natomiast u okofo 15% noworodkéw z wrodzong infekcja CMYV, ale bez objawéw
klinicznych zakazenia, wystepuje postepujacy niedostuch w poézniejszym okresie
zycia (najczesciej jednostronny, ale czasami takze obustronny). Dzigki prowadzo-
nym w Polsce przesiewowym badaniom stuchu mozna zidentyfikowac te noworod-
kizakazone CMV, u ktérych poza niedostuchem brak jest innych niepokojacych ob-
jawow infekcji wrodzonych. Cze$¢ noworodkéw (okoto 10%), zakazonych w ciazy,
od urodzenia ma klasyczne objawy kliniczne: hipotrofia, hepato- i splenomegalia,
wybroczyny, plamica, z6itaczka, a takze objawy neurologiczne takie jak: matogto-
wie, nieprawidlowe napigcie mie$niowe, padaczka oraz zaburzenie widzenia [25].

Wsrdd innych srodowiskowych przyczyn wrodzonego niedostuchu upatruje
sie choroby metaboliczne u matki, alkohol spozywany w trakcie ciazy, leki ototok-
syczne, ekspozycje na inne rozpoznane teratogeny. W wieku postnatalnym do $ro-
dowiskowych teratogendw zaliczy¢ mozna ponadto niedotlenienie, zapalenie opon
mozgowo-rdzeniowych (szczegdlnie bakteryjne), hiperbilirubinemie, leki ototok-
syczne, halas, urazy [1, 4, 6]. Na pograniczu czynnikéw genetycznych i srodowisko-
wych niedostuchu wymienia si¢ geny mogace warunkowa¢ indywidualng podat-
no$¢ na uszkodzenie stuchu zwigzane z wiekiem i narazeniem na halas [7]. Naleza
do nich geny stresu oksydacyjnego (GSTT1, SOD1, CAT), geny zwiazane z obiegiem
jonow potasu (Cx, KCNQ, KCNE, SLC12A2), geny odpowiedzialne za gtuchote mo-
nogenows (Cx, TECTA, CDH23, COCH, Prestin, MYO) oraz geny mitochondrialne
(tRNAleu, tRNAser, 12SrRNA). W zwigzku z podatno$cig na niedostuch spowodo-
wany halasem w polskiej i szweckiej populacji wykryto korelacje z trzema polimor-
tizmami genéw kodujacych biatka szoku cieplnego (HSP70). Natomiast europejskie
badania przeprowadzane w kierunku genetycznej podatnosci na niedostuch zwia-
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zany z wiekiem potwierdzily korelacje¢ polimorfizmu locus w regionie 8q24 z niedo-
stuchem zwigzanym z wiekiem [8, 9]. Podobna korelacja érodowiskowo-genetyczna
obejmuje mutacje mitochondrialnego genu MT-RNR1 (1555G>A), ktora warunkuje
wiekszg podatnos¢ na toksyczne dziatanie aminoglikozydéw i uszkodzenie stuchu
juz przy terapeutycznej dawce antybiotyku [10]. Niestety, wigkszo$¢ tych osiagniec
naukowych nie jest jeszcze dostepna w standardowych testach molekularnych, kto-
re moglyby by¢ wykonywane w ramach rutynowych ustug medycznych.

Wedtug danych epidemiologicznych potowa przyczyn niedostuchu prelingwal-
nego ma tlo genetyczne. Z tego okoto 30% stanowi niedostuch zwigzany z zespo-
fami genetycznymi (syndromic), co oznacza, ze jest polaczony z innymi problema-
mi zdrowotnymi wynikajacymi z tej samej przyczyny. Pozostala cz¢s¢ przypada na
niedostuch izolowany - nie zwigzany z zespotami genetycznymi (nonsyndromic —
isolated), co z kolei oznacza, ze niedostuch jest jedynym zdiagnozowanym proble-
mem zdrowotnym dziecka [11].

Niedostuch syndromiczny

Niedostuch syndromiczny, czyli wspolwystepujacy z innymi widocznymi zabu-
rzeniamii wadami rozwojowymi, a takze czasami z niepelnosprawnoscig intelektu-
alng, towarzyszy ponad 400 réznym zespolom genetycznym [12]. Zespoly te moga
by¢ uwarunkowane chromosomowo, dziedziczone w sposéb autosomalny domi-
nujacy (AD - autosomal dominant) i recesywny (AR - autosomal recessive), zwig-
zane z chromosomem X (X-linked dominant or recessive) lub zwigzane z mutacja
w obrebie DNA mitochondrialnego. Niedostuch syndromiczny ujawnia si¢ zazwy-
czaj w okresie prelingwalnym i dotyczy¢ moze kazdej czgsci aparatu stuchu. Geny
odpowiedzialne za niedostuch kodujg enzymy, czynniki transkrypcyjne, elementy
cytoszkieletu oraz macierzy pozakomoérkowej [2]. Ponizej oméwiono pokrdtce naj-
czestsze zespoly genetyczne z towarzyszacym niedostuchem.

Aberracje chromosomowe

Sposrdd aberracji chromosomowych niedostuch moze wystapi¢ w wielu réz-
nych zaburzeniach wliczbie i strukturze chromosoméw. Najczestszymi liczbowy-
mi aberracjami u ludzi jest trisomia chromosomu 21, 18 i 13. Z powodu zwiekszo-
nej czgstosci wystepowania niedostuchu typu przewodzeniowego jak i odbiorczego
u kazdego dziecka z zespolem Downa (trisomia chromosomu 21) nalezy wyko-
na¢ obiektywne badanie stuchu po wyjsciu ze szpitala. Ponadto niedostuch wy-
stepujacy juz od wezesnego dziecinstwa moze nasilac sie wraz z wiekiem. U blisko
90% dorostych 0séb z zespotem Downa (II1i IV dekada zycia) wystepuje niedo-
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stuch przewodzeniowy. Stad badanie stuchu nalezy réwniez wykonywa¢ rutyno-
wo i okresowo u starszych dzieci i dorostych 0séb z zespotem Downa. Pojawienie
sie niedostuchu lub jego nasilenie pogarsza jakos¢ zycia 0sob z zespolem Downa
oraz zaburza komunikacje z otoczeniem. W wyniku niezdiagnozowanego nie-
dostuchu utrudniona jest rehabilitacja 0sdb z zespotem Downa i poglebia si¢ ich
niepelnosprawnos¢ intelektualna. Zespol Edwardsa (trisomia chromosomu 18)
oraz zespol Patau (trisomia chromosomu 13) sg ciezkimi zespotami genetyczny-
mi, obarczonymi wysoka $miertelnoscig w pierwszych miesiacach zycia, w ktérych
obrazie klinicznym réwniez wystepuje niedostuch odbiorczy na podtozu niedo-
rozwoju btednika z aplazjg narzadu spiralnego i prazka naczyniowego. Dodatko-
wo w zespole Edwardsa moze zaistnie¢ komponenta niedostuchu przewodzenio-
wego w postaci niedroznosci przewodu stuchowego zewnetrznego.

Zespot Waardenburga

Zespol Waardenburga, dziedziczony w sposéb autosomalny dominujacy, jest
najczestszg znang przyczyng niedostuchu syndromicznego. Oprécz niedostuchu
czuciowo-nerwowego, charakterystycznymi objawami zespolu sg: zaburzenia pig-
mentacji skdry, biaty kosmyk wloséw, heterochromia teczoéwki oraz szeroka nasada
nosa. Wyrdznia sie cztery typy zespotu Waardenburga (ZW). W typie III dodatko-
wo obserwuje sie nieprawidlowosci konczyn gornych, a w typie IV - chorobe Hir-
schsprunga. Przyczyng ZW s3 mutacje w genach: PAX3 (ZW IiIII), MITF, SNAI2
(ZW 1I), EDNRB, EDN3 (ZW 1V) i SOX10 (ZW IIi IV).

Zespol skrzelowo-uszno-nerkowy (Branchiootorenal - BOR)

Niedostuch w tym zespole, dziedziczonym autosomalnie dominujgco, moze mie¢
zarowno charakter przewodzeniowy, odbiorczy, jak i mieszany. Dodatkowo w BOR
wspolwystepuja malformacje ucha zewnetrznego, torbiele szyi i wady nerek. W oko-
to 40% przypadkéw powodem zespotu jest mutacja genu EYA1, w kilku rodzinach
zidentyfikowano mutacje w genach SIX1 i SIX5, w pozostalych fenotypowo stwier-
dzonych przypadkach nie udalo si¢ wykry¢ mutacji przyczynowych. Penetracja opi-
sanych gendw w BOR jest wysoka, ze zmienng ekspresja.

Zespot Sticklera

Zespol Sticklera dziedziczony jest w sposdb autosomalny dominujacy, a na cha-
rakterystyczne jego cechy sktada sie postepujacy niedostuch czuciowo-nerwowy, roz-
szczep podniebienia wraz z mala, cofnietg zuchwa (sekwencja Pierre Robina), a takze
zaburzenia wzroku (zaéma, nieprawidtowosci siatkéwki, znaczna krotkowzrocz-
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no$¢) oraz dysplazja kregowo-nasadowa. W literaturze podaje sie, ze u 15% dzieci
z sekwencja Pierre Robina rozpoznaje si¢ zespot Sticklera [15]. Wydzielono trzy typy
zespotu Sticklera w zaleznosci od genu ulegajacego mutacji: STL1 (gen COL2A1),
STL2 (gen COL11A1), STL3 (gen COL11A2). W typie STL1 i 2 dodatkowo wystepu-
je gleboka krotkowzrocznos¢ predysponujaca do odklejenia sie siatkowki.

Nerwiakowlékniakowatosé¢ typu 2 (NF2)

Niedostuch w NF2 pojawiajacy si¢ najczesciej w 3 dekadzie zycia ma charakter
czuciowo-nerwowy i jest spowodowany charakterystycznym dla NF2 nerwiakiem
ostonkowym (inaczej schwannoma) nerwu przedsionkowo-$§limakowego. NF2 dzie-
dziczony jest autosomalnie dominujaco, a przyczynowa mutacja wystepuje w genie
NF2 zlokalizowanym na chromosomie 22 (22q12.2). Osoby obcigzone mutacja w ge-
nie NF2 majg ponadto podwyzszone ryzyko wystapienia nowotworéw mozgu, ta-
kich jak: oponiak (meningioma), gwiazdziak (astocytoma), wyscidlczak (ependy-
moma) czy oponiakonaczyniakowato$¢ (meningioangiomatosis).

Zespol Crouzona (craniofacial dysostosis)

Dyzostoza ta jest wynikiem mutacji genu FGFR2 dziedziczonym AD i wspol-
istnieje z niedostuchem przewodzeniowym. Zespot ten cechuje ponadto niezmier-
nie charakterystyczna dysmorfia twarzoczaszki (facial gestalt): kraniosynostoza —
przedwczesne zarastanie szwu czolowego, hiperteloryzm, wytrzeszcz gatek ocznych,
hipoplazja srodkowej czesci twarzy, mata brodka. W zespole Crouzona nie obser-
wuje sie niepelnosprawnosci intelektualne;.

Zespot Treachera-Collinsa (mandibulofacial dysostosis)

ZespOt ten charakteryzuje sie duzg zmiennoscia cech fenotypowych. Obok niedo-
stuchu, ktory moze by¢ zaréwno przewodzeniowy, jak i odbiorczy wystepuja: znacz-
na i charakterystyczna dysmorfia twarzy z jej asymetrig, znieksztalcenie malzowin
usznych, zaro$niecie przewodu stuchowego zewnetrznego, szpary oczne skierowa-
ne ku dolowi, rozszczep powiek oraz rozszczep wargi i/lub podniebienia. Przyczy-
na zespotu sa mutacje genéw TCOF1, POLR1D lub POLRIC. Sprawnos¢ intelektu-
alna osob z dyzostozg Treachera-Collinsa jest prawidiowa.

Zespotl Ushera

Jest najczestszym syndromicznym niedostuchem dziedziczonym w sposéb auto-
somalny recesywny (AR). Niedostuchowi czuciowo-nerwowemu, obecnemu zwykle
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od urodzenia, towarzyszy rozwijajace si¢ w wieku pdzniejszym (zazwyczaj od dru-
giej dekady zycia) postepujace zwyrodnienie barwnikowe siatkéwki czesto prowa-
dzace do slepoty. Ze wzgledu na nasilenie niedostuchu oraz dysfunkcje przedsionka
wyrdznia sie trzy typy zespotu Ushera (USH1, USH2, USH3). Przyczyna genetyczna
jest bardzo heterogenna obejmujaca wiele gendw w réznych loci (m.in. gen MYO7A,
USHIC, CDH23, PCDH15, SANS, USH2A, VLGR1, WHRN, USH3A, PDZD7).

Zespol Pendreda

W zespole Pendreda wrodzonemu niedostuchowi nerwowo-czuciowemu z nie-
prawidlowosciami blednika (dysplazja Mondiniego lub poszerzenie wodociagu
przedsionka) towarzysza wole tarczycy oraz nieprawidlowy metabolizm jodu (roz-
wijajace si¢ w okresie dojrzewania lub w wieku dorostym). W okolo 50% przypad-
kow zespol Pendreda dziedziczony AR, jest spowodowany mutacja genu SLC26A4.
W czesci przypadkoéw etiologia zespolu Pendreda jest oligogenowa — przyczyna
choroby sa heterozygotyczne mutacje w kilku genach, np. w genie SLC26A4 oraz
FOXI1 lub KCNTJ10.

Zespol Jervella i Lange-Nielsena

Jest trzecim co do czesto$ci syndromicznym niedostuchem dziedziczonym AR.
Na cechy tego zespotu sktadajg si¢: czuciowo-nerwowy niedostuch oraz wydtuzenie
odcinka QT w badaniu elektrokardiograficznym (EKG). Przyczyng zespolu sa mu-
tacje w genach kodujacych biatka kanaléw potasowych (gen KCNQI i KCNEI).

Niedobor biotynidazy

Niedoboér biotynidazy jest uwarunkowany mutacja genu kodujacego biotynidaze
(gen BTD) i dziedziczony jest AR. Brak produktu genu BTD prowadzi do niedoboru
biotyny, a w konsekwencji szeregu objawdw neurologicznych, takich jak: padaczka,
zaburzenia napiecia migsniowego, opdznienie rozwoju psychomotorycznego, atak-
sja, zaburzenia widzenia i niedostuch czuciowo-nerwowy oraz zmian skérnych. Le-
czenie opierajace si¢ na suplementacji brakujacej biotyny powoduje wycofanie wiek-
szosci objawow z wyjatkiem niedostuchu i zaburzen wzroku.

Choroba Refsuma

Podlozem tej bardzo rzadkiej i cigzkiej choroby jest zaburzenie metabolizmu kwa-
su fitanowego. Objawem wiodgcym oprdcz postepujacego niedostuchu odbiorczego
jest barwnikowe zwyrodnienie siatkowki (retinitis pigmentosa), ataksja mézdzko-
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wa oraz polineuropatia. Istotny jest fakt, ze choroba moze by¢ leczona odpowiednia
dietg i plazmaferezg. Choroba Refsuma dziedziczona jest AR i zwigzana jest z mu-
tacja genu PHYH oraz genu PEX7.

Zespol Alstroma

Dziedziczona AR mutacja genu ALMSI jest odpowiedzialna za wiodace objawy
zespolu Alstroma: niedostuch czuciowo-nerwowy, retinitis pigmentosa, otytos¢, ni-
ski wzrost i hipogonadyzm.

Zespol Alporta

Zespol Alporta klinicznie charakteryzuje si¢ postepujacym niedostuchem nerwo-
wo-czuciowym o réznym nasileniu (zazwyczaj pojawiajacym si¢ po 10 roku zycia),
klebuszkowym zapaleniem nerek oraz zaburzeniami okulistycznymi. Sposéb dzie-
dziczenia zespotu Alporta jest zréznicowany, moze by¢ zaréwno zwigzany z chro-
mosomem X (85%), dziedziczony AR (15%) oraz AD (sporadycznie). W zespole Al-
porta wystepuja mutacje gendw COL4A5, COL4A3 oraz COL4A4.

Zespot Mohr-Tranebjaerga (deafness-dystonia-optic atrophy
syndrome)

Mutacja genu TIMMBSA zlokalizowanego w regionie Xq22.1 pierwotnie byta wig-
zana z postepujacym postlingwalnym niedostuchem izolowanym, jednak sukce-
sywna ocena pacjentow z tag mutacja wykazala sktadajace sie na zespdt dodatkowe
objawy, jak zaburzenia widzenia, dystonia i niepelnosprawno$¢ intelektualna.

Niedosluch uwarunkowany mutacjami genéw
mitochondrialnych

Mutacje mitochondrialnego DNA (dziedziczonego tylko od matki) moga by¢
powodem syndromicznego niedostuchu, ktéremu towarzysza objawy uszkodze-
nia ukladu nerwowo-mie$niowego (polineuropatia, miopatia), zaburzenie funk-
cji serca — kardiomiopatia, a takze retinopatia czy cukrzyca. Do najczestszych
zespolow z niedostuchem dziedziczonych w zwiazku z mitochondrialnym DNA
nalezg:

- zespol Kearns’a-Sayre’a (osiowe objawy to oftalmoplegia, degeneracja barw-

nikowa siatkdwki i kardiomiopatia),

- zespol MELAS (Mitochondrial miopathy, Encephalopathy, Lacid Acidosis,

Stroke-like episodes), ktorego mutacje przyczynowe dotycza wielu gendw mi-
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tochondrialnych (MTTL1, MTTQ, MTTH, MTTK, MTTC, MTTS1, MTND]I,
MTND5, MTND6 i MTTS2),

- zespol MERRF (Myoclonic Epilepsy and Ragged-Red Fibres) zwigzany réw-
niez z mutacjami wielu genéw mitochondrialnych (MTTK, MTTL1, MTTH,
MTTS1, MTTS2, MTTF i MTND?5),

— zespol NARP (Neurogenic myopathy, Ataxia, Retinitis Pigmentosa), ktére-
go przyczyng jest punktowa mutacja w genie kodujagcym syntaze DNA (gen
MTATP6),

— zesp6l MIDD (Maternally Inherited Diabetes and Deafness) z mutacjami zi-
dentyfikowanymi w genach MTTL1, MTTE i MTTK,

— zespol PEO (Progressive External Ophthalmoplegia with mitochondial DNA
deletion), z opisywanym niedostuchem w wigkszosci typéw zespolu (PE-
OA1-A3, PEOAS, PEOB), w etiologii ktérych opisano mutacje genéw POLG,
RRM2B, SLC25A4 i C10orf2.

Niedostuch izolowany

Niedostuch izolowany uwarunkowany genetycznie, ktdremu nie towarzyszg zad-
ne inne widoczne zaburzenia rozwojowe, dziedziczony jest w sposob autosomal-
ny recesywny (75-80%), autosomalny dominujacy (20-25%), sprzezony z chromo-
somem X oraz zwigzany z mitochondrialnym materiatem genetycznym (1-1,5%).
Niedostuch prelingwalny ma etiologie bardziej heterogenna, natomiast w niedo-
stuchu poslingwalnym przewaza dziedziczenie AD [12, 13]. Wedlug swiatowej no-
menklatury niedostuch uwarunkowany genetycznie nazwany jest skrétem DFN
(od angielskiego DeaFNess). W zaleznosci od sposobu dziedziczenia okreslany
jest jako:

- DFNA (dla dziedziczenia AD),

- DFNB (dla dziedziczenia AR)

- oraz DFNX (dla dziedziczenia zwigzanego z chromosomem X).

Geny odgrywajace role w rozwoju niedostuchu izolowanego koduja wiele bialek
niezbednych do funkcjonowania §limaka ucha wewnetrznego, m.in. biatka struktu-
ralne, kanaty przewodnictwa mechanoelektrycznego, bialka uczestniczace w trans-
porcie jondw, czynniki transkrypcyjne i regulacyjne [16].

Dziedziczenie autosomalne recesywne

Niedostuch izolowany o dziedziczeniu AR w wigkszosci przypadkow doty-
czy niedostuchu prelingwalnego o stopniu ciezkim i gtebokim. Jednak szukajac
przyczyny lekkiego i umiarkowanego stopnia niedostuchu izolowanego, nie moz-
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na zapomnie¢ rowniez o dziedziczeniu AR. Do tej pory zmapowano i nazwano
95 loci dla DENB (o dziedziczeniu AR). Wséréd genéw odpowiedzialnych za AR
niedostuch izolowany wymienia si¢ najczesciej: GJB2, GJB6, MYO7A, MYOI15A,
SLC26A4, TMIE, TMC1, TMPRSS3, OTOF, CDH23, GIPC3, STRC, USHIC, TEC-
TA, OTOA, PCDH15, RDX, GRXCRI1, TRIOBP, CLDN14, MYO3A, WHRN, GPSM2,
ESRRB, ESPN, MYO6, HGF, ILDR 1, MARVELD2, COL11A2, PJVK, SLC26A5,
LRTOMT, COMT2, LHFPL5, BSND, MSRB3, LOXHD1, TPRN, PTPRQ, GJB3,
SERPINB6 [12-14].

Najczestszymi (okolo 50%) mutacjami zidentyfikowanymi u oséb z AR niedo-
stuchem izolowanym s3 mutacje genu GJB2 [OMIM *121011] zlokalizowanego w lo-
cus DENBIA (13q12.11). Sg one ponadto najczestszg przyczyng genetycznie uwa-
runkowanego izolowanego niedostuchu [9, 17]. Gen GJB2, skladajacy si¢ z dwoch
eksonéw, koduje biatko koneksyny 26, ktéra tworzy kanaty polaczen szczelino-
wych (typu gap-junction) transportujacych jony potasu, co umozliwia depolaryza-
cje komorek rzesatych narzadu Cortiego. Wedlug danych literaturowych w obrebie
tego genu zostato zidentyfikowanych 220 mutacji, wéréd ktérych dominuje muta-
cja 35delG, znana réwniez jako 30delG [1]. Mutacja ta warunkuje niepostepujacy,
najczesciej znaczny do glebokiego niedostuch nerwowo-czuciowy rozwijajacy sie
w okresie prelingwalnym, ktory dotyczy wszystkich czestotliwosci [14,17, 20]. W za-
leznosci od populacji udzial mutacji 35delG stanowi rézny procent wsréd wszyst-
kich mutacji genu GJB2. W licznych polskich badaniach procent ten wynosit od 42,9
do 87 [17,18, 19]. Nosicielstwo mutacji 35delG dotyczy natomiast 2-3,2% zdrowej
populacji, co przystaje do czestosci nosicielstwa w innych krajach Europy Central-
nej wynoszacej 1:50. Wyzszy procent nosicielstwa mutacji 35delG zostal oszacowa-
ny w Europie Poludniowej (1:35), a mniejszy — w Europie Zachodniej (1:200). Poza
populacja kaukaska mutacja 35delG nie jest tak rozpowszechniona. Wéréd Zydéw
Aszkenazyjskich 4% spoteczenstwa jest nosicielami mutacji 167delT, natomiast Ja-
ponczycy najczesciej sa obcigzeni mutacjg 235delC, ktdrej nosicielstwo w tej popu-
lacji wynosi 1-2,1% [21, 22]. Druga najczestsza mutacja w genie GJB2 w populacji
polskiej jest mutacja 313del114 (310del14) [4].

W pozostatej czgsci przypadkow niedostuchu izolowanego dziedziczonego AR
dominujg mutacje w genie SLC26A4 (drugi co do czestosci po GJB2), ponadto w ge-
nach MYOI15A, OTOF, CDH23 i TMCI1 [1].

Dziedziczenie autosomalne dominujace

Niedostuch izolowany dziedziczony AD w odréznieniu od dziedziczonego AR
zazwyczaj rozwija sie w wieku pézniejszym (niedostuch postlingwalny), czesto jest
postepujacy; ale zwykle mniejszego stopnia. Loci dla izolowanego niedostuchu dzie-
dziczonego AD zostaly oznaczone symbolami od DFNA1 do DFNAG64, a geny od-
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powiedzialne za ten typ niedostuchu to: CRYM, DIAPHI1, KCNQ4, G]B3, GJB2,
GJB6, MYH14, DFNAS5, WES1, TECTA, COCH, EYA4, MYO7A, COL11A2, PO-
U4F3, MYH9, ACTG1, MYOS, SIX1, SLC17A8, GRHL2 (TFCP2L3), TMC1, DSPP,
CCDC50, MYOI1A, MIR96, TTP2, FAM189A2, SMAC/DIABLO [12-14, 16]. Nie
zidentyfikowano, jak w przypadku dziedziczenia AR, jednego genu, ktory bytby
odpowiedzialny za wigkszos¢ przypadkéw niedostuchu AD. Mimo to czedciej od
innych genéw odnajduje si¢ mutacje w genach WFS1, KCNQ4, COCH oraz réw-
niez w genie GJB2 [1]. Kilka genéw odpowiedzialnych za niedostuch izolowa-
ny AD zastuguje na szczeg6lng uwage. Niedostuch zwigzany z mutacjami genu
WES1 (locus DFNA6/14/38), warunkujacego zaréwno niedostuch izolowany, jak
i zespol Wolframa, dotyczy gléwnie niskich czestotliwosci, a z wiekiem takze wy-
sokich, tworzac charakterystyczny profil audiometryczny. Mutacje genu COCH
(locus DFNA9) powoduja postepujacy niedostuch o péznym poczatku, obejmu-
jacy gltownie wysokie czestotliwosci, ktoremu towarzyszy réwnolegle rozwijajaca
sie dysfunkcja przedsionka. W obrebie szeroko oméwionego powyzej genu GJB2
istnieja rowniez mutacje odpowiedzialne za AD niedostuch (locus DFNA3A). Do-
minujace mutacje genu GJB2 dotycza gléwnie rasy kaukaskiej. Mutacje w do-
menach genu TECTA (locus DFNAS8/12) kodujacego bialko a-tektoryne, moga
dawac¢ efekt w postaci postepujacego niedostuchu obejmujacego srednio-wyso-
kie czestotliwosci (mutacja w domenie blony przezroczystej) lub wysokie cze-
stotliwosci (mutacja w domenie blony nakrywkowej). Ponadto niektére muta-
cje genu TECTA moga réwniez by¢ przyczyna niedostuchu AR (locus DFNB21)
[1, 12-14].

Szczegdlnym przykladem niedostuchu izolowanego jest otoskleroza [OMIM
166800], za ktdra odpowiedzialne sg dziedziczone AD z niepelng penetracja muta-
cje genow OTSCI (15q26.1-qter), OTSC2 (7q34-q36), OTSC3 (6p22.3-p21.3), OTSC4
(16q22.1-q23.1), OTSC5 (3q22-q24), OTSC7 (6q13-q16.1) i OTSC8 (9p13.1-q21.11).
Postepujacy niedostuch poczatkowo przewodzeniowy, a nastepnie takze odbiorczy,
zwykle pojawia sie w trzeciej dekadzie zycia i jest jednym z najczestszych niedostu-
chéw wieku dorostego. Istota choroby jest izolowane kostnienie slimaka, ktdre roz-
przestrzenia sie, unieruchamiajac strzemigczko w okienku owalnym.

Dziedziczenie zwigzane z chromosomem X

Do tej pory opisano trzy loci zwigzane z tym sposobem dziedziczenia niedostu-
chu izolowanego, sa to DFNX1 (w poprzedniej nomenklaturze - DFN2), DENX2
(DFN3) i DFNX4 (DFN6) odpowiednio zostaly im przypisane geny PRPS1, POU3F4
i SMPX. Najczestszym z nich jest niedostuch DFNX2 - mieszany przewodzenio-
wo-odbiorczy, ktérego komponenta przewodzeniowa jest spowodowana unierucho-
mieniem strzemigczka.
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Dziedziczenie mitochondrialne

Niedostuch izolowany dziedziczony przez mitochondrialne (matczyne) DNA
dotyczy genéw MT-RNR1, MT-CO1 oraz MT-TS1. Najczestsza mutacja (1555G>A)
genu MT-RNR1 kodujacego rybosomalne 12§ RNA (12SrRNA) w niektérych przy-
padkach niedostuchu indukowanego aminoglikozydami jest odpowiedzialna za
zwiekszona podatno$¢ na dziatanie tego leku [1, 12, 14].

Badania genetyczne w niedostuchu [4, 12]

W dostepnej diagnostyce genetycznej nie ma mozliwosci wykonania jednego
badania, ktére mogtoby da¢ odpowiedz na pytania obejmujace wszystkie przyczy-
ny niedostuchu u konkretnego pacjenta. Aby wlasciwie ukierunkowa¢ przebieg ba-
dan genetycznych nalezy najpierw przeprowadzi¢ doglebng ocene kliniczng przy-
padku obejmujaca:

- szczegdlowo zebrany wywiad rodzinny z analizg rodowodu;

- szczegdltowo zebrany wywiad chorobowy z uwzglednieniem przebiegu ciazy

i okresu postnatalnego oraz narazenia na czynniki srodowiskowe potencjal-
nie ototoksyczne;

- badanie kliniczne, majace na celu wykrycie ewentualnych cech sugerujacych

niedostuch syndromiczny;

- diagnostyke audiologiczng okreslajacg stopien, typ i rodzaj niedostuchu;

— wiektorych przypadkach, diagnostyke obrazowg kosci skroniowych czaszki;

— dodatkowe badania biochemiczne (np. poziom przeciwcial anty-CMV);

- wiele innych dodatkowych konsultacji specjalistycznych (np. konsultacji oku-

listycznej);

— badanie psychologiczne z oceng rozwoju intelektualnego.

Dane kliniczne sugerujace syndromiczny niedostuch wyznaczaja okreslony
schemat postgpowania diagnostycznego. Natomiast w przypadku niedostuchu
niesyndromicznego (izolowanego) ze wzgledu na duzg heterogennos¢ genetycz-
ng oraz brak zréznicowania fenotypowego trudno przeprowadzi¢ diagnosty-
ke skierowana na pojedynczy, konkretny gen. Bioragc pod uwage czesto$¢ wy-
stepowania mutacji w populacji polskiej schemat diagnostyczny prelingwalnego
niedostuchu niesyndromicznego opiera si¢ w pierwszej kolejnosci na badaniu
najczestszej mutacji w genie GJB2 (w locus DFNB1) - mutacji 35delG oraz na
badaniu mutacji 313del114 tego samego genu. Poza przedstawionym algoryt-
mem diagnostycznym w Polsce mozliwe jest takze komercyjne wykonanie ba-
dania calego genu GJB2, badania najczestszych mutacji genu GJB6 znajdujace-
go sie w locus DFNA3 oraz genu COCH (locus DFNAY), jak réwniez badania
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mutacji DNA mitochondrialnego, bedacej przyczyna zwigkszonej podatno-
$ci na toksyczne uszkodzenie stuchu przez aminoglikozydy (1555A>G w genie
MT-RNR1).

Poradnictwo genetyczne w niedostuchu

Rodziny obcigzone niedostuchem czesto stajg w obliczu wielu pytan dotycza-
cych bardzo istotnych aspektéw zycia, ktére niejednokrotnie wywotuja lek i poczu-
cie osamotnienia. Poradnictwo genetyczne jest jednym z wielu niezmiernie waznych
narzedzi umozliwiajacych pacjentom i ich rodzinom zrozumiec¢ ich rzeczywistos¢.
Bezposrednim celem poradnictwa genetycznego jest poinformowanie pacjentow
iich rodzin o istocie choroby, sposobie jej dziedziczenia, a co si¢ z tym wiaze, ryzy-
ka ponownego wystapienia wady oraz o mozliwosciach diagnostycznych i terapeu-
tycznych. Podstawg do udzielenia takich informacji jest jednak mozliwos$¢ zlokali-
zowania i potwierdzenia przyczyny niedostuchu.

Ryzyko ponownego wystapienia niedostuchu w rodzinie zalezy od sposobu dzie-
dziczenia.

— W przypadku dziedziczenia autosomalnego dominujacego najczesciej nie-
dostyszacy proband ma rodzica z niedostuchem. Niedostuch AD moze by¢
efektem mutacji powstalej de novo (rodzice s zdrowi). Rodzinne dziedzicze-
nie AD moze by¢ niejasne w przypadku obnizonej penetracji genu, czy poz-
nego wieku pojawienia si¢ niedostuchu u rodzica probanda. Ryzyko ponow-
nego wystgpienia niedostuchu w przypadku, gdy jeden rodzic ma niedostuch
AD wynosi 50%, podobnie jak u dzieci probanda.

— W przypadku dziedziczenia AR rodzice probanda sg obligatoryjnymi zdrowy-
mi nosicielami danej mutacji. W takich przypadkach w kazdej kolejnej cigzy
istnieje 25% ryzyka urodzenia kolejnego dziecka z niedostuchem. W 50% dziec-
ko bedzie bezobjawowym nosicielem jednej kopii mutacji, natomiast w pozo-
stalych 25% dziecko nie odziedziczy Zadnej zmutowanej kopii genu. Wszystkie
dzieci chorego probanda z niedostuchem dziedziczonym w sposéb autosomalny
recesywny beda bezobjawowymi nosicielami jednej kopii genu z mutacja.

— W dziedziczeniu zwigzanym z chromosomem X istnieje odmienne ryzyko
w zalezno$ci od plci. Jezeli zdrowa matka jest nosicielem jednej kopii zmu-
towanego genu, to istnieje 50% ryzyko, ze jej corka odziedziczy zmutowany
allel i bedzie zdrowym nosicielem oraz 50% ryzyko, ze jej syn odziedziczy
zmutowany allel i bedzie obcigzony niedostuchem. W przypadku, gdy chory
proband z niedostuchem jest plci meskiej, przekaze mutacje wszystkim swo-
im zenskim potomkom (bezobjawowe nosicielki), natomiast nie przekaze jej
zadnemu synowi (kazdy syn probanda bedzie zdrowy i nie bedzie nosicie-
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lem mutacji warunkujacej niedostuch). Gdy u kobiety wystepuja objawy nie-
dostuchu uwarunkowanego mutacja w genie sprzezonym z chromosomem
X (jest homozygota — ma dwie mutacje), to kazde jej dziecko plci meskiej be-
dzie chore, a kazde dziecko pici zenskiej bedzie zdrowym nosicielem mu-
tacji. Tak jak w dziedziczeniu AD, mozliwe jest powstanie mutacji de novo,
jednak nie ma danych okreslajacych czestotliwos¢ tego zjawiska. Kolejnym
zjawiskiem wspdlnym dla dziedziczenia AD i zwigzanego z chromosomem
X jest ,,mozaicyzm germinalny”. Méwimy o nim wtedy, gdy rodzic nie jest
obcigzony niedostuchem i brak jest mutacji w badanych komérkach krwi ob-
wodowej, natomiast mutacja ta pojawia si¢ tylko w komérkach rozrodczych
(jajniki, jadra). Dlatego tez ryzyko w takich przypadkach ponownego wy-
stapienia choroby jest nieco wyzsze niz populacyjne. Niestety nie wykonuje
sie standardowo takich badan gonad wykluczajacych badz potwierdzajacych
taka sytuacje.

- Mitochondrialne DNA dziedziczone jest wylacznie od matki. W przypad-
ku gdy kobieta jest obcigzona mutacja (objawowa lub nie), wszystkie jej dzie-
ci maja ryzyko odziedziczenia mutacji. Jezeli proband jest plci meskiej, nie
przekaze mutacji zadnemu ze swojego potomstwa [12].

— W przypadku braku konkretnej diagnozy odnosnie niedostuchu istnieje moz-
liwos¢ okreslenia empirycznego ryzyka dla innych cztonkéw rodziny [23].

Podsumowanie

Celem wielospecjalistycznej opieki diagnostyczno-terapeutycznej nad pacjentem
z niedostuchem jest szeroko rozumiana poprawa jakosci jego zycia, a w przypadku
najmlodszych pacjentéow z niedostuchem prelingwalnym nadrzednym celem jest
zapewnienie prawidfowego rozwoju psychoruchowego i rozwoju mowy. Z tego po-
wodu niezmiernie istotny jest rozwoj wszelkich mozliwych form diagnostycznych,
terapeutycznych i rehabilitacyjnych skierowanych na osoby z podejrzeniem niedo-
stuchu lub z juz rozpoznanym niedostuchem. Niestychanie pomocny w budowaniu
$wiadomosci spoleczenstwa odnos$nie niedostuchu oraz dajacy mozliwo$¢ wezesnej
interwencji w przypadku stwierdzenia nieprawidtwosci jest istniejacy w Polsce od
2003 roku Program Powszechnych Przesiewowych Badan Stuchu u Noworodkéw
dzieki inicjatywie Wielkiej Orkiestry Swigtecznej Pomocy [24].

Swiadomo$¢ heterogennosci przyczyn i klinicznego tta niedostuchu powinna
ponadto sklania¢ z jednej strony do zespolowej wspolpracy specjalistow z réznych
dziedzin medycyny, a z drugiej strony do rozwoju technik umozliwiajacych identy-
tikacje nieznanych do tej pory przyczyn niedostuchu oraz wysoce specjalistycznych
srodkow diagnostyczno-terapeutycznych idacego w parze z ich dostgpnoscia.
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Czy jest sens bada¢ okulistycznie mate dziecko?

Zaskakujaco czesto styszymy w Instytucie Leczenia Zeza opinie powtarzane przez
rodzicéw, optykdéw, pediatréw a nawet okulistow, ze zez u malutkiego dziecka ,jest
czyms$ normalnym”, ze dzieci do drugiego roku zycia nie ma potrzeby bada¢ okuli-
stycznie, ze dziecko samo z zeza wyros$nie itp. Trudno o bardziej mylne informacje.
Mylne i co wiecej potencjalnie szkodliwe. Tylko w ciggu pierwszych trzech miesie-
cy zycia dziecka rézne nieprawidlowosci ustawienia oczu moga by¢ fizjologiczne.
Pdzniej natomiast, po trzecim miesigcu zycia, zez jest zawsze zjawiskiem nieprawi-
dlowym i wymaga wnikliwego badania okulistycznego.

Dlaczego kazde dziecko z zezem powinno
by¢ jak najwczesniej zbadane?

Staly zez jednego oka zwykle $wiadczy o obnizonej ostroéci widzenia tego oka.
Niekiedy gorsze widzenie moze wynikac z zaburzen organicznych, takich jak: wro-
dzona za¢ma, zmiany zapalne na dnie oka, niedorozwdj nerwu wzrokowego czy siat-
kéwczak (fac. retinoblastoma) i wiele innych. Ten ostatni jest ztosliwym nowotworem
wewnatrzgatkowym wieku dziecigcego i nie leczony moze prowadzi¢ do $mierci dziec-
ka. W przypadku zeza konieczne jest wiec przede wszystkim wykluczenie zmian or-
ganicznych, ktdre pogarszajac widzenie ujawniac sie moga jako zez. Wczesne wykry-
cie wrodzonej za¢my zwieksza szanse dobrych wynikéw leczniczych, a w przypadku
siatkdwczaka wezesne rozpoznanie moze uratowac dziecku zycie. Dlatego niezmier-
nie istotne jest wykluczenie zmian organicznych w oku bedacych przyczyna zeza.

Dodatkowym problemem jest fakt, Ze nawet jesli oko jest prawidlowo zbudowane, to
samo ustawienie oka w zezie prowadzi zwykle u matego dziecka do rozwoju niedowi-
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dzenia w tym oku. Powstanie niedowidzenia (fac. amblyopia, leniwe oko) jest skutkiem
olbrzymiej plastycznos$ci uktadu wzrokowego u matych dziecii jest jednym z sensorycz-
nych mechanizméw adaptacyjnych w zezie. Polega ono na ,wylaczeniu przez mozg”
jednego z oczu z procesu widzenia. Niedowidzenie moze by¢ odwracalne poprzez zasto-
sowanie dlugotrwalej obturacji (zastaniania) lepszego oka. Efekt jest jednak tym lepszy,
im dziecko jest mniejsze. Im wczesniej wiec rozpoczniemy leczenie, tym wieksza szansa
na dobry efekt terapeutyczny i na uzyteczng ostro$¢ widzenia w przysztosci.

Zez pozorny

Na szczescie wigkszo$¢ badanych dzieci z podejrzeniem zeza ma w rzeczywistosci
zeza pozornego (lac. pseudostrabismus) bedacego w rzeczywistosci tylko wrazeniem,
ze dziecko zezuje, a nie prawdziwym zezem. ,Winna” jest tu budowa twarzy, tj. sze-
roka nasada nosa z obecnoscig tak zwanej zmarszczki nakatnej (fac. epicanthus). Ba-
daniem rozstrzygajacym jest wykonanie tzw. cover-testu, tj. testu zastaniania. Pro-
bujac przykuc¢ uwage dziecka, zastaniamy mu jedno oko, obserwujac jednoczesnie
zachowanie drugiego oka. Jesli drugie oko pozostaje nieruchomo, nie wykonujac ru-
chu nastawczego, mozna w zasadzie wykluczy¢ zeza. Nastepnie powtarza si¢ badanie
dla drugiego oka. Ruch nastawczy z konwergencji tj. ruch oka w kierunku od nosa do
ucha swiadczy o zezie zbieznym tego oka (lac. strabismus convergens). Ruch nastaw-
czy z dywergenciji, tj. od ucha do nosa §wiadczy o zezie rozbieznym (tac. strabismus
divergens). Badanie proste u dorostych, ale u matych dzieci niekiedy bardzo trudne
do wykonania ze wzgledu na ich bardzo ograniczong wspétprace. Innym badaniem
jest tak zwany test Hirschberga, w czasie ktérego oswietlamy oczy dziecka z odlegto-
$ci okoto 30 cm i obserwujemy rozmieszczenie reflekséw swietlnych na rogéwce. Ich
symetryczne i centralne rozmieszczenie $wiadczy o réwnolegtym ustawieniu oczu.

Badanie ostrosci wzroku

Badanie ostrosci widzenia, bedac podstawowym badaniem okulistycznym u doro-
stych, jest niestety zwykle dos¢ trudne do wykonania u matych dzieci. Testem orien-
tacyjnym jest zastanianie po kolei kazdego oka i obserwacja zachowania dziecka. Jesli
dziecko protestuje zdecydowanie energiczniej po zastonigciu jednego z oczu, mozemy
przypuszczad, ze jest to oko lepiej widzace. Nieco bardziej formalnym badaniem jest
tzw. badanie PL (preferential looking, test uprzywilejowanego spojrzenia). Ideg badania
jest prezentowanie dziecku kolejno tablic z paskami o coraz mniejszej szeroko$ci zesta-
wionych z tablicg o jednolitym szarym tle i obserwacja, na ktéra z tablic dziecko spogla-
da. Przyjmuje sie, ze dopdki szerokos¢ paskow jest przez dziecko widziana, bedzie ono
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patrze¢ na tablice z paskami, a nie na szarg tabliczke. Badanie to powinno by¢ wykona-
ne z zastonieciem kolejno kazdego z oczu. Niestety niekiedy trudno jest zinterpretowac
to badanie ze wzgledu na placz dziecka, jego brak koncentracji lub nieche¢ do zastonig-
cia jednego z oczu. U starszych, méwiacych dzieci mozemy oceni¢ ostro$¢ widzenia,
pokazujac tablice ze specjalnymi ,,dzieciecymi” optotypami, takimi jak np. zwierzatka
lub przedmioty codziennego uzytku. W przypadku zeza stosunkowo tatwo jest oce-
ni¢, ktére oko widzi lepiej. Jesli dziecko zezuje naprzemiennie, tj. raz jedno a raz dru-
gie oko ustawia si¢ w zezie, Swiadczy to zwykle o takiej samej ostrosci widzenia w obu
oczach. Jesli stwierdza si¢ zeza tylko w jednym oku, nalezy na chwilg zastoni¢ oko nie
zezujace i pozwoli¢ oku zezujacemu podjac fiksacje. Jesli po odstonigciu oka dominu-
jacego oko zezujace utrzymuje fiksacje przez jakis czas, swiadczy to posrednio o tym,
ze widzenie w obu oczach jest poréwnywalne. Jesli natomiast po odstonigciu oka do-
minujacego to oko natychmiast podejmuje fiksacje, to swiadczy o tym, ze oko zezujace
prawdopodobnie nie jest zdolne do utrzymania fiksacji i widzi znacznie stabiej.

Badanie obuocznego widzenia

Nawet u najmniejszych dzieci warto sprébowac wykona¢ badanie obuocznego wi-
dzenia. Pozytywny wynik w zasadzie wyklucza obecno$¢ stalego i jawnego zeza. Oso-
by z prawidlowym obuocznym widzeniem, badane na specjalnych testach (np. test
Muchy, Motyla, TNO, Langa, Frisbyego) widza stereoskopowo (przestrzennie) odpo-
wiednie figury. Nawet kilkumiesieczne dzieci mogg reagowac entuzjastycznie na test
Langa lub test Muchy. Zwykle uznajemy wynik za pozytywny, gdy dziecko sie usmie-
cha lub stara si¢ ztapa¢ tréjwymiarowe obrazki ragczkami w powietrzu. Oczywiscie
brak takiej reakcji nie musi §$wiadczy¢ o braku widzenia stereoskopowego, a moze by¢
tylko rezultatem braku wspolpracy dziecka. Niektore z tych testow wymagaja zaloze-
nia dziecku specjalnej pary okularéw (polaryzacyjnych badz czerwono-zielonych) co
moze wywola¢ niechetna reakcje dziecka. Inne testy, jak np. Langa lub stosunkowo mato
rozpowszechniony w Polsce test Frisbyego, nie wymagaja stosowania okularéw.

Badanie refrakcji (wady wzroku)

Badaniem niezmiernie waznym u dzieci jest przeprowadzenie badania wady re-
frakcji. O ile u dorostych standardem jest badanie refrakeji za pomoca autorefrakto-
metru, to u dzieci, szczegdlnie malych, jest to badanie trudne do wykonania i zwykle
wynik jest malo doktadny. U dzieci konieczne jest zbadanie wady refrakeji za pomoca
retinoskopu, oswietlajac Zrenice $wiatlem z odleglosci okoto 50 cm i obserwujac w jej
obrebie ruch cienia. Wykonujac to badanie przez soczewki okularowe réznej mocy



30 Beata Kaczmarek

mozliwe jest dokladne zmierzenie wady refrakgji. Jest to badanie dos¢ trudne i wy-
magajace duzej wprawy. Dodatkowo, badanie to musi by¢ przeprowadzone u dzie-
ci po uprzednim porazeniu akomodacji. Stosuje si¢ zwykle dwukrotnie, w odstepie 5
minut, krople Tropicamid (0,5% u dzieci do pierwszego roku zycia i 1% u dzieci star-
szych) i przeprowadza badanie po uplywie pdt godziny. Poszerzona, niereagujaca na
$wiato Zrenica, gorsze widzenie (szczegélnie do blizy) oraz $wiatlowstret utrzymuja
sie potem jeszcze przez okolo czterech do pieciu godzin. Lekiem mocniejszym, pora-
zajacym silniej akomodacje jest Atropina, ktéra wymaga zakraplania przez rodzicow
w domu w ciagu kilku kolejnych dni przed badaniem. Niestety po jej zastosowaniu
skutki uboczne tj. gorsze widzenie i $wiattowstret utrzymuja sie do dwoch tygodni od
ostatniego podania leku. Lekiem szeroko stosowanym na zachodzie Europy jest Cyc-
lopentolat, ktéry taczy moc Atropiny z krétkim czasem dziatania Tropicamidu. Wy-
korzystujac poszerzone Zrenice, po badaniu refrakcji u kazdego dziecka konieczne
jest zawsze badanie dna oka, aby wykluczy¢ nieprawidlowosci organiczne.

Niektore dzieci moga wymagac leczenia. W przypadku duzej wady refrakcji prze-
pisuje sie odpowiednie okulary. W przypadku niedowidzenia konieczne moze by¢ le-
czenie obturacja, tj. zastanianiem lepszego oka specjalnym plastrem przyklejanym do
skory. Niekiedy konieczne moze by¢ wykonanie operacji zeza. W przypadku watpli-
wosci zalecane jest zbadanie dziecka w specjalistycznym gabinecie leczenia zeza.

Powyzsze informacje sg przekazane w do$¢ duzym uproszczeniu i nie wyczer-
puja catkowicie tematu, ale autor ma nadzieje, ze wystarczajaco przekonat czytelni-
kéw, ze odpowiedz na tytulowe pytanie brzmi oczywiscie: tak, nie tylko warto, ale
koniecznie trzeba bada¢ okulistycznie mate dziecko z zezem.
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Prewencyjne badania wzroku u dzieci.
Pediatryczna ocena widzenia

Marzena Zéttaniecka
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Wydziatl Podstawowych Problemoéw Techniki Politechniki Wroctawskiej

Wstep

Swiatowa Organizacja Zdrowia podaje, ze zaburzenie, ktérego dotyczy program
przesiewowy, powinno odznacza¢ si¢ wysokim wskaznikiem powszechno$ci wyste-
powania w populacji, skutkowa¢ znacznym uszkodzeniem zdrowia oraz poddawac
sie leczeniu w czasie jego wykrycia [1]. Poniewaz u okoto 25% populacji wystepu-
ja zaburzenia widzenia, wydaje si¢ zasadne ujednolicenie, upowszechnienie i umo-
cowanie prawne prewencyjnych badan, szczegdlnie u najmiodszych dzieci, ktérych
leczenie i wyleczenie jest mozliwe, poniewaz eliminacja proceséw przystosowaw-
czych jest mozliwa tylko na etapie ksztaltowania si¢ proceséw widzenia, a niemoz-
liwa po jego zakonczeniu [2].

Wisréd dzieci z uszkodzonym narzadem wzroku u 4-15% wystepuja wady re-
frakcji, a 4-8% ma zaburzenia widzenia obuocznego, popularnie nazywane zezem;
2-5% dzieci ma niedowidzenie. Jest to stata liczba w populacji [3].

Realizowany program ,,Vision 2020 - the Right to Sight” zainicjowany przez
Swiatowa Organizacje Zdrowia i Swiatowa Rade Optometrii ma na celu dtugofa-
lowe wielokierunkowe ogélno$wiatowe dzialania, zmierzajace do ograniczenia lub
wyeliminowania niektérych schorzen ukladu wzrokowego, odpowiedniej korekeji
czgsto wystepujacych wad wzroku [4].

Epidemiologia i etiologia zaburzen widzenia

Czastkowe podsumowania badan epidemiologicznych nie napawaja optymi-
zmem; 40-50% dzieci i mlodziezy w Polsce nie osigga normy ostrosci widzenia,
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nasila sie krotkowzroczno$é: stwierdzono ja u 7,3% uczniéow szkot podstawowych
i 28% uczniow szkot srednich [5, 6, 7, 8].

Niedowidzenie definiujemy jako obnizong ostro$¢ widzenia bez przyczyny or-
ganicznej, a jesli ta przyczyna istnieje, nie thtumaczy ona stopnia jego wielkosci [9].
Do przyczyn niedowidzenia najczesciej zalicza sie zez (zaburzenie réwnowagi mig-
$niowej w pozycji spoczynkowej) i wady refrakcji, w tym najczesciej réznowzrocz-
nos$¢ (réznica w wielko$ci wady wzroku pomiedzy oczami) [10, 11].

Niedowidzenie jest stanem zwykle jednoocznym, ale czasami duza symetryczna
w obu oczach wada prowadzi do niedowidzenia obuocznego [12].

Najczesciej diagnozowanymi wadami refakcji sa nadwzrocznos¢, krétkowzrocz-
nos¢, astygmatyzm [8,14].

Oko miarowe, nie obarczone wada wzroku, dzieki swoim zdolnosciom optycz-
nym odwzorowuje obraz przedmiotu na siatkéwce i droga nerwowa przekazuje te
informacj¢ do mézgu, do korowych osrodkéw widzenia, gdzie obraz jest uswiada-
miany [12]. Wigzka $wiatla, biegnaca od przedmiotu, po przejsciu przez przezier-
ne os$rodki optyczne oka (rogéwka, soczewka) skupia si¢ w miejscu najostrzejsze-
go widzenia, czyli w plamce z61tej. Gdy zdolnos¢ zbierajaca uktadu optycznego oka
jest zharmonizowana z dtugoscia gatki, méwimy o oku miarowym, zaburzenie tych
stosunkow wymusza napinanie akomodacji i grup miesniowych w oczach [14].

Nadwzroczno$¢ to zanizona moc optyczna ukladu oka; pacjent nie widzi ostro
z zadnej odlegtosci [15]. Tzw. fizjologiczna nadwzroczno$¢ zdrowo urodzonego
noworodka wynosi ok. +2,5D. Wystepuje ona u 75% populacji. Wszystkie warto-
$ci powyzej tej wielko$ci $wiadczg o nieprawidlowosciach dtugosci gatki ocznej,
badz nieprawidtowej krzywiznie rogéwki i prowadza do zaburzenia ostrosci wi-
dzenia, koniecznej do korygowania dodatnimi soczewkami okularowymi, zwal-
niajacymi proces akomodacji, bedacej w stalym napieciu. Nadwzrocznos¢ naj-
czesciej wymusza zbiezne ustawienie oczu (napinamy miesnie przysrodkowe
oka, by widzie¢ wyrazniej), ktére nazywamy zezem zbieznym - refrakcyjnym
badz akomodacyjnym (wynikajacym z wady wzroku). Wymuszanie akomodacji
prowadzi do objawéw zmeczenia, takich jak: bdle glowy, oczu, 1zawienie; dzie-
ciom ,zlewaja” sig literki, ob-
razki i wtedy zwykle rodzi- | Hipermetropia
ce przychodza z dzie¢mi do
okulisty [12].

W toku rozrostu i rozwo-
ju gatki ocznej dochodzi do
umiarowienia procesu. Nad- | | | | | | | |
wzrocznos¢ statystycznie wy- 2 4 6 8 10 12 14 16
stepuje u 25% populacji, nor- Wiek
malizuje sie z wiekiem. Rys 1. Przebieg zmian w nadwzrocznosci w stosunku do wieku




Prewencyjne badania wzroku u dzieci. Pediatryczna ocena widzenia 33

Krotkowzrocznos¢ (tzw. szkolna), czyli zamglone widzenie z daleka, wyraz-
ne widzenie z bliska, rozwija si¢ miedzy 7. a 12. rokiem zycia, dynamiczny rozwoj
moze siega¢ nawet catego okresu wzrostu dziecka [15]. Objawami niepokojacymi
jest zwykle mruzenie oczu, pogorszenie widzenia o zmierzchu, czotowe boéle glo-
wy [15, 16]. W przypadku duzej krétkowzrocznosci ostabiona jest ostros¢ widzenia
z zagrozeniem utraty widzenia i w zwigzku z tym ograniczone s3 mozliwosci wy-
konywania wielu czynnosci, w tym réwniez uprawianie sportow. Czesto pojawienie
sie krotkowzrocznosci poprzedza okresowy zez rozbiezny z oslabieniem odruchu
konwergencji, zbieznosci. Krétkowzroczno$¢é korygujemy rozpraszajacymi (ujem-
nymi) soczewkami.

Astygmatyzm, niezbornos¢ rogéwki daje duzy deficyt widzenia; funkcjonalnie
dzieci nie odczytujg prawidlowo znakéw, liter ze wzgledu na réznice w sile zatamy-
wania osi przez niesymetryczng rogéwke [16]. Dzieci majg czasami problem z utrzy-
maniem réwnowagi, trafianiem do przedmiotu, pojawiaja si¢ problemy szkolne.
Dzieci mruzg oczy, skrecaja glowe celem uzyskania ,,prostego” obrazu §wiata. Wade
te korygujemy soczewkami cylindrycznymi.

Dzieci z zezem, oprocz estetycznej strony tej jednostki chorobowej, w wyniku
tlumienia widzenia z oka zezujacego, ztej lokalizacji obrazu wykazuja mniejszg sa-
modzielnos$¢ samoobstugowsy, wicksze problemy w koordynacji wzrokowo-ruchowej,
grafomotorycznej, zmeczone sg duzg iloscia pracy z bliska, majg problemy w nauce
geometrii, w grach zespotowych, w efekcie czego odstepuja od trudniejszych zadan
iizoluja si¢ od otocznia, co poglebia trudnosci szkolne, prowadzi do zaburzen oso-
bowosci, miernej oceny wlasnej, czesto apatii lub agresji [17].

Postepy edukacyjne dzieci i mlodziezy zaleza od petnosprawnego ukladu wzro-
kowego, jego zaburzenie daje wiele objawow przekiadajacych si¢ na wydtuzenie cza-
su pracy koniecznego do opanowania tresci programowych [18].

Z danych Wojewddzkiego Centrum Zdrowia Publicznego w Lodzi, dotyczacych
obowiazkowych testéw przesiewowych i badan profilaktycznych dzieci i mtodziezy
szkolnej w roku szkolnym 2003/2004 wynika, ze zaburzenia wzroku stanowia dru-
gi pod wzgledem cze¢stosci wystepowania problem zdrowotny w populacji szkolnej
wojewodztwa todzkiego. Wady wzroku zostalty wykryte tam u 16% ogétu uczniow,
przy czym odsetek dzieci i mlodziezy z problemami narzadu wzroku wzrastat z ko-
lejnym etapem nauki w szkotach [19].

Badania te, przeprowadzone u dzieci w wieku 6-15 lat, wykazaly, ze obecnie,
w Polsce mamy 30% dzieci z wadami wzroku, krétkowzrocznos¢ wystepuje u 17%,
nadwzroczno$¢ u 20%, astygmatyzm u 5,6%, réznowzrocznos¢ u 0,36%, a niedo-
widzenie u 4,5% dzieci.

Biorac pod uwage fakt, ze poziom wykonania testow przesiewowych nie jest
w pelni zadowalajacy, mozna stwierdzi¢, ze rzeczywista liczba dzieci z zaburzenia-
mi narzagdu wzroku moze by¢ wigksza.
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Badania przesiewowe wzroku

Znaczenie badan przesiewowych wzroku, obejmujacych populacje dzieci, do-
ceniono 100 lat temu w USA. Po 50 latach zaczeto ktas¢ nacisk na badania dzieci
przedszkolnych. Nawotujg do tego dwie organizacje: Amerykanska Akademia Oku-
listyczna (American Academy of Ophthalmology) i Amerykanskie Stowarzyszenie
na Rzecz Okulistyki Dzieciecej i Zeza (American Association for Pediatric Oph-
thalmology and Strabismus) przy wsparciu Amerykanskiej Akademii Pediatrycz-
nej (American Academy of Pediatrics) i Amerykanskiej Akademii Lekarzy Rodzin-
nych (American Academy of Family Physicians) [20].

Obecnie w USA wiele szkot realizuje program regularnego badania wzroku swoich
uczniow. Skuteczny program prewencyjny prowadzi agencja rehabilitacyjna Helen Kel-
ler Services for the Blind. Dzialania te polegaja na corocznych, darmowych badaniach
wzroku dzieci 3-5-letnich. Wyniki i sposoby przeprowadzania cechuje wysoka doktad-
nos¢, sposdb organizacji i wykonania. Badania te s3 prowadzone w trzech etapach:

— Etap poprzedzajacy obejmuje czynnosci przygotowawcze rodzicow i dzieci

(szeroko zakrojona akcja informacyjna z instruktazem badania).

— Drugi etap to ocena wzroku w ztobku, przedszkolu, szkole.

— Trzeci etap: dzieci w sytuacji wykrycia zaburzenia kierowane sg do okulisty,

gdzie prowadzone jest leczenie.

Wydzialy Zdrowia w panstwach Ameryki Pétnocnej i Europy oraz Akademie
Okulistyczne tam dzialajace podaja najczesciej obowigzek badania dzieci w wie-
ku 5-6 lat.

Nieoceniong pracg na rzecz profilaktyki i badan przesiewowych wzroku w Pol-
sce wykonat dr Sergiusz Karpowicz, ktéry w latach 1951-1957 przeprowadzit akcje
(Actio Praeventiva Antistrabismatica APA), polegajacg na zapisywaniu 7-12-mie-
siecznym dzieciom okularéw wyréwnujacych wade refrakeji. Przeprowadzone 8 lat
pdzniej badania przesiewowe wykazaly mniejszy odsetek zezéw w miescie Opolu
w poréwnaniu z grupg kontrolng z terenu wojewodztwa. Niestety akcja ta nie na-
brata wymiaru ogélnokrajowego i zostala zaprzestana, cho¢ wyniki przedstawiane
na zjazdach i kongresach okulistycznych wywotaly zainteresowanie [21].

Obecnie w réznych regionach kraju prowadzone sg badania przesiewowe, kté-
re maja na celu stwierdzenie rodzaju niepelnosprawnosci wzrokowej, zaopatrzenie
w przybory optyczne mieszkancoéw okreslonego obszaru, badz tez dokonanie opra-
cowan §cisle statystycznych. Nie ma koordynatora dziatan i powszechnosci tego ro-
dzaju badan.

W Polsce obowigzuje pediatryczny kalendarz, nakazujacy badania wzroku u dzie-
ci. Obowigzkowe jest tylko badanie wczesniakéw w 4., 8.1 12. tygodniu Zycia dziec-
ka; dzieci po fototerapii badane sg w 2. mies. zycia (od 25 lipca 1991 r. obowiazu-
je rozporzadzenie Ministra Zdrowia i Opieki Spotecznej oraz wytyczne Krajowego
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Zespolu Specjalistycznego w dziedzinie Pediatrii i Medycyny Szkolnej z grudnia
1992 1) [22].

Nastepne badania s3 badaniami przesiewowymi w parzystych latach zycia dziec-
ka. Jesli wynik badan przeprowadzanych przez lekarza POZ jest niekorzystny, ro-
dzice kierowani sg do okulisty.

Jak roznie przebiegaja te badania, wiedzg tylko pracownicy poradni okulistycz-
nych, do ktorych dzieci docieraja czgsto zbyt pdzno.

Kompetencje pediatryczne w zakresie badan okulistycznych dotycza wczesnego
wykrywania zaburzen widzenia (zez, niedowidzenie, za¢ma, jaskra) [23, 24]. Pod-
czas stazu podyplomowego w poradni okulistycznej lekarze sg zapoznawani nie tyl-
ko z podstawowymi jednostkami chorobowymi, farmakologia z zakresu okulistyki,
ale i z podstawowymi testami diagnozujacymi ostro$¢ wzroku i zaburzenia w za-
kresie wad refrakcji, motoryki i proceséw widzenia obuocznego [25]. Sg to miedzy
innymi orientacyjne metody oceny wielkosci galek ocznych, wystepowanie biatego
odblasku w obrebie zrenicy oka, testy przesiewowe do diagnostyki ostrosci widze-
nia, widzenia barwnego, wystepowania zeza jawnego (ocena testem Hirschberga —
test reflekséw rogowkowych), zaburzenia ruchomosci - testem naprzemiennego za-
slaniania — cover test [23, 24].

Tabela 1. Rodzaje i terminy wykonywania testow przesiewowych

Wiek dziecka lub klasa

Rodzaj testu 2 | 4|6 Szkota Gimna- | Szkota ponad-
lata | lata | lat | podstawowa | zjum | gimnazjalna

Wywiad w kierunku zeza X | x I |III|VI| I |III| I | ostatnia

Badanie ustawienia
gatek ocznych

Badanie odbicia $wiatta na

rogowkach (test Hirschberga) L

Cover test x | %

Badanie ostrosci wzroku X | x| x| x| x| x|x]|x X
Badanie widzenia barwnego X

Pola zaznaczone ,,x” oznaczajg termin wykonania testu

Zrédto: opracowanie wlasne na podstawie [23, 24].

Wsrdd testow diagnozujacych podstawowe funkcje wzrokowe obowigzujg poni-
zej przedstawione testy [23].
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Test przesiewowy do wykrywania zeza

Cel testu: identyfikacja dzieci podejrzanych o zeza, ze sktonnoscig do zezowa-
nia oraz ze zwigkszonym ryzykiem rodzinnym wystepowania zeza. Osoby przepro-
wadzajace badania: $redni personel medyczny, niektdre elementy - lekarz pediatra.
Test sktada sie z trzech czesci:

1. Wywiad (poszerzony o obserwacj¢ zachowania si¢ dziecka),

2. Badanie obecnosci widocznego zeza:

a) obserwacja ustawienia galek ocznych, symetrii szpar powiekowych, obec-
nos¢ faldki nakatnej, asymetria ustawienia glowy,
b) test symetrii odbicia refleksow rogéwkowych (test Hirschberga),

3. Badanie za pomocg testu naprzemiennego zastaniania oczu (cover test).

Warunki badania:

Badanie powinno by¢ przeprowadzone w jasnym pomieszczeniu, w $wietle dzien-
nym, dziecko powinno siedzie¢ przed osoba badajaca, twarza do okna, dzieci naj-
mlodsze na kolanach opiekuna.

Przebieg badania:

1. Wywiad medyczny, bezposrednia rozmowa lub wypelnienie przygotowane-

go kwestionariusza prowadzi do odpowiedzi na pytania, np.:
a) czy dziecko byto kiedykolwiek badane przez okuliste?
b) czy dziecko miato kiedys uraz glowy lub uraz narzadu wzroku?
c) czy dziecko urodzilo sie jako wczesniak?
d) czy w rodzinie wystepuja wady wzroku, zez, choroby dotyczace oczu?
e) czy dziecko choruje (chorowalo) na jakie§ powazne choroby lub jest pod
opieka lekarzy specjalistéw (np. neurologa, psychiatry, alergologa, itp.)?
f) czy zauwazyli Panistwo u swojego dziecka ktdrys z ponizszych objawoéw,
)esh tak, prosze podkreslic¢:
ma trudnoéci z utrzymaniem réwnowagi,
- zbytblisko przysuwa do oczu trzymane przedmioty (ogladajac je przybliza
i oddala od oczu), wodzi nosem po ksigzce,
— przechyla glowe, gdy na cos$ patrzy,
— zle ocenia odleglosc¢,
- zezuje (jak czesto: okresowo czy stale),
— skarzy sie na bdle oczu,
— skarzy si¢ na bdle glowy (np. podczas czytania, w czasie jazdy samo-
chodem lub pociagiem),
- mruzy oczy przygladajac si¢ czemus z bliska lub trze oczy,
— zle toleruje ostre $wiatto lub o$wietlenie jarzeniowe,
- zglasza podwdjne widzenie,
— nie poznaje bliskich 0so6b, ktére zna, musi im sie dtuzej przygladac,
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- ma uposledzone widzenie o zmierzchu,
- widzi mroczki, plamy, muszki i mgty,

- ma lzawienie oczu,

— czy wystepuja inne objawy.
2. Badanie ustawienia galek ocznych

Oceniamy symetrie, szerokos¢, dtu-
go$¢, ustawienie i ruchomosé powiek,
wielkos¢ gatek, symetrie wielkosci zre-
nic. Polecamy dziecku spojrze¢ na twarz
badajacego i sprawdzamy, czy jest wi-
doczny zez do nosa (zbiezny), na ze-
wnatrz (rozbiezny), ku gorze lub dofowi,
nastepnie wykonujemy badanie odbi-
cia $wiatla na rogéwkach. Zrédto $wia-
tla, np. latarka lekarska, $wiatto lampki
biurkowej z odleglos¢ ok. 30 cm rzutuje-
my w kierunku nasady nosa i obserwu-
jemy odbicie refleksow rogéwkowych:
symetria méwi o braku zeza, reflek-
sy przesuniete w stosunku do $rodka
Zrenicy mowia o wystgpowaniu zeza
jawnego.

3. Cover test, test naprzemiennego

zakrycia oczu.

Fot. 1. Symetryczne refleksy rogéwkowe (wg [12])

Fot. 2. Zez zbiezny oka prawego (wg [14])

Fot. 3. Zez rozbiezny oka prawego (wg [14])

Polecamy dziecku skupi¢ uwage na twarzy badajacego lub zabawce (tzw. fiksa-
torze) i ptynnym ruchem zastaniamy najpierw jedno, po chwili drugie oko. Obser-
wujemy ruchy nastawcze, jakie pojawiaja sie¢ po wykonaniu zaslonigcia.

Mozliwe wyniki badania:

a) oczy nie wykonuja zadnego ruchu; cover test ujemny ct (-), brak zeza,
b) oko zastonigte w momencie odkrycia wykonuje ruch nastawczy do pozy-
cji na wprost: cover test dodatni ct (+), zez ukryty,
c) oko odsloniete (w danej chwili badane) po odstonigciu drugiego wykonu-
je ruch nastawczy do pozycji zezowej: cover test dodatni — zez jawny.
Nieprawidlowo$ci wymagaja natychmiastowego skierowania dziecka do okulisty.

Testy przesiewowe diagnozujace ostrosé widzenia

Cel testu: identyfikacja dzieci z obnizong ostroscig wzroku oraz z rézng ostro-

$cig wzroku w obu oczach.

Osoby przeprowadzajace badania: $redni personel medyczny.
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Rodzaj testu: badanie ostrosci widzenia do dali i blizy przy uzyciu tablic dosto-
sowanych do wieku dziecka, jak rdwniez poziomu jego rozwoju intelektualnego.

Niezbedny sprzet: tablice z standaryzowanymi i znormalizowanymi obiektami
(optotypami) w formie obrazkéw, figur geometrycznych, hakéw-widetek, liter, cyfr.
Zastonka do rozdzielenia badanych oczu (opaska badz wykonany z papieru tréjkat-
ny obturator). Wskaznik do pokazywania optotypow. Lampka o$wietlajaca tablice.
Wzér, zminimalizowana tablica z optotypami, hakami dla dzieci z utrudnionym
kontaktem, badz wstydliwych.

Warunki badania: pomieszczenie o odpowiedniej dtugosci (wymagana jest dtu-
go$¢ 5-6 m, lub 3,5 m, odpowiadajaca dostosowanej tablicy do badania), z dobrym
o$wietleniem, najlepiej dziennym. Dziecko powinno siedzie¢ naprzeciwko tablicy,
w danej chwili nie powinno by¢ badane wiecej niz jedno dziecko (obecnos¢ wigk-
szej liczby dzieci wplywa na dokladnos¢ odczytu, gdyz pozostale dzieci majg moz-
liwo$¢ nauczenia si¢ znakéw pokazywanych).

Zastanianie rekg moze prowadzi¢ do
uci$niecia galki ocznej i zmiana oka ba-
danego moze prowadzi¢ do btgdnej oce-
ny ostroéci widzenia.

Dzieci w przedwerbalnym okresie
rozwoju s3 diagnozowane przy uzyciu
prostego testu zastaniania, preferencji
fiksacji i oceny reakcji dziecka na za-
istnialg sytuacje.

W przypadku zastoniecia oka wio-
dacego, lepszego, male dziecko broni

Fot. 4. Brak sprzeciwu przy zastonieciu oka niedowi-
dzacego (a) i sprzeciw przy zastonieciu zdrowego oka

sie, odchyla, placze. (b) (wg [35])

Interpretacja wynikow

Zwyczajowo zapisujemy wynik badania w postaci utamkéw zwyktlych, kazde oko

oddzielnie. Zaznaczajac, czy dziecko jest sprawdzane w okularach.

— OP 5/5 oznacza, ze dziecko okiem prawym odczytalo wszystkie znaki z tabli-
cy przeznaczonej dla odlegtosci 5 m.

- OP 2,5/5 oznacza obnizong ostro$¢ wzroku, dziecko przeczytalo znaki przewi-
dziane dla 5 m z odleglosci 2,5 m (odpowiednie warto$ci utamkow sg umiesz-
czone na brzegu tablicy.

- OL 3/3 prawidlowa ostros¢ wzroku z odlegtosci 3 m.

Czesto tablice oferujg odczyt pomiaru w formie utamkéw dziesietnych lub zwy-

klych.

— Np. Visus OP =1,0 (pelna ostros¢ widzenia z 5 m).

- Visus OL =0,5 (potowa normy ostrosci z 5 m).
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Informacje umieszcza si¢ na skierowaniu do okulisty, ktéry dysponuje gama ba-
dan i testow w tym zakresie.

Badania przesiewowe do badania zaburzen widzenia barwnego

Cel badania: identyfikacja 0s6b z zaburzeniami widzenia barwnego.

Osoby wykonujace: pielegniarki szkolne.

Wiek badanych: klasa 3. szkoty podstawowe;j.

Rodzaj testu: standaryzowane tablice (test Ishihary), kredki, pisaki w barwach
podstawowych.

Warunki przeprowadzenia badania: badanie wykonuje osoba, ktdra nie ma za-
burzen widzenia barwnego.

Pomieszczenie jest prawidlowo oswietlone, osoba siedzi bezposrednio przed te-
stem, w odleglosci 75 cm od kart nachylonych pod katem prostym do osi widzenia,
badanie wykonywane jest u uczniéw pojedynczo.

Wyniki testu:

a) rozpoznaje wszystkie tablice z testu,
b) nie rozpoznaje tablic testowych, ale rozpoznaje kolory podstawowe,
) nie rozpoznaje tablic testowych i nie rozpoznaje podstawowych koloréw.

* * *

Wzrok ma nieocenione znaczenie w nauce (poznawaniu rzeczywistosci, przed-
miotéw, ludzi, zwierzat i zjawisk), a takze w ksztaltowaniu réznych umiejetnosci
praktycznych, poczawszy od tych najprostszych (czynnosci zycia codziennego),
a skoficzywszy na bardzo zlozonych (czytanie i pisanie) [26]. Nauka ta bazuje na ob-
serwacji i demonstracji. Wykonywanie tych czynnosci oparte jest na mechanizmie
koordynacji wzrokowo-ruchowej, w ktéorym wzrok pelni funkcje orientacyjna, kie-
rujacy i kontrolujaca poprawnos¢ ich przebiegu. Wzrok ma znaczenie w orientowa-
niu si¢ dziecka w przestrzeni, co jest warunkiem jego samodzielnosci w poruszaniu
sie, orientacji w srodowisku spotecznym.

Bardzo wazne jest jak najszybsze rozpoczecie leczenia, gdyz wraz ze zblizaniem
sie dziecka do osiagniecia dojrzalosci wzrokowej, szanse na korzystny efekt lecze-
nia znacznie malejg.

Najbardziej wskazanym dzialaniem w zapobieganiu wadom wzroku i rozwojowi
niedowidzenia byloby prowadzenie skoordynowanych, systematycznych badan prze-
siewowych wzroku u dzieci najmlodszych w gabinetach pediatrycznych. W przy-
padku braku wczesniejszych objawow zaleca si¢ wykonanie pelnego badania okuli-
stycznego u dziecka do ukonczenia 4.-5. roku zycia. Kazde dziecko rozpoczynajace
nauke i uczgce si¢ powinno przynajmniej raz w roku przej$¢ badanie okulistycz-
ne, szczegdlnie gdy ma problemy w nauce lub skarzy si¢ na béle oczu lub glowy.
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Zauwazone, docenione i warte popierania

1. Badania przesiewowe wzroku u dzieci 6-letnich w powiecie strzelinskim wla-
tach 2005-2007 i w Kaliszu w 2009 r. Badania byly zorganizowane i sfinan-
sowane przez Essilor Polonia Sp. z 0.0., a przeprowadzone przez studentow
Wydzialu Podstawowych Probleméw Techniki Politechniki Wroclawskiej
skupionych w Kole Naukowym Optyki Widzenia ,\Visus” [27].

2. ,Ratujmy wzrok dzieciom” w Jeleniej Gorze (i regionie jeleniogérskim), w Sta-
rej Kamienicy, Zgierzu 2003-2009 r. Przebadano tacznie 17 tys. dzieci. Orga-
nizatorami byty JZO sp. z 0. 0. i Rotary Club Jelenia Géra, wspotorganizato-
rem Urzad Marszalkowski Wojewddztwa Dolnoslaskiego [28].

3. Zapobieganie problemowi niedowidzenia, wczesne wykrywanie wad wzroku
i zeza u dzieci - akcja wydziatu zdrowia Urzedu Miasta Lodzi - luty 2008 r.
i lata nastepne [19].

4. Program profilaktyczny wykrywania wad wzroku i zeza u uczniéw klas dru-
gich szkot podstawowych miasta stotecznego Warszawy (IV kwartal 2007 r.;
pomystodawca byt prof. Szaflik) [29].

5. Zdrowa klasa, program bezptatnych przesiewowych badan wad wzroku i po-
stawy w Toruniu [30].

W latach 2009-2011 studenci, magistranci Wydzialu Podstawowych Problemoéw
Techniki Politechniki Wroctawskiej, kierunek studiow optyka, specjalno$¢ optome-
tria, przeprowadzili badania scriningowe w szkotach i przedszkolach wojewddztw
dolnoslaskiego, wielkopolskiego i opolskiego [31].

Badania miaty na celu wykrycie zaburzen widzenia obuocznego, popularnie na-
zywanego zezem. Przy uzyciu testow jakosciowych i ilo§ciowych przebadano tacznie
785 dzieci. Przeprowadzono korelacje testow do badania stanu widzenia. Badania
poprzedzone byly ankietg dotyczaca stanu zdrowia dziecka i jego rodziny. Zanoto-
wano zwigkszong czestos¢ wystepowania zeza zbieznego: czesciej zezuja dziewczyn-
ki, dominuje oko prawe. W poréwnaniu z poprzednimi latami odnotowano wzrost
wystepowania zeza rozbieznego nawet do 30% grupy. 9,4% przebadanej grupy to
dzieci urodzone przedwczesnie. Wyniki badan wykazaly, ze do 15% dzieci w popu-
lacji ma problemy z widzeniem stereoskopowym, przestrzennym.

Wsréd przyczyn wystepowania zeza zanotowano, podobnie jak w Europie Za-
chodniej, wzrost czestosci choroby u dzieci, ktérych matki palily papierosy w cza-
sie cigzy lub przebywaly w $rodowisku nikotynowym [32, 33].

Doceniajac zalety programu badania wzroku, przeprowadzone w placéwkach
szkolnych, przedszkolnych czy zlobkach, nalezy pamieta¢, ze nie zastepuja one ba-
dania okulistycznego przeprowadzonego w specjalistycznym gabinecie. W zwiazku
z tym, tego typu badania wzroku u dzieci powinny stanowi¢ czes$¢ sktadowa wigk-
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szego programu, majacego na celu prewencje zaburzen wzroku, kontynuacje i cig-
glo$¢ badan.
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Wstep

Ortoptyka (z greckiego orto — prosty, doktadny, prawidlowy; optica — widzenie)
jest to dzial okulistyki, zajmujacy si¢ leczeniem zaburzen w ustawieniu i ruchach
galek ocznych, tj. zez, niezborno$¢ za pomoca ¢wiczen, reedukacji, rehabilitacji [1].
Miedzynarodowe Towarzystwo Ortoptyczne podaje, Ze zajmuje sie ona waska dys-
cypling specjalizujaca sie w diagnozie i leczeniu zaburzen koordynacji oczu, obuocz-
nego widzenia, leczeniem niedowidzenia metodami nie farmakologicznymi i nie-
operacyjnymi przez specyficzne soczewki, pryzmaty i ¢wiczenia. Celem ortoptyki
jest poprawa sprawnosci widzenia obuocznego [2, 3].

Podstawy naukowe ortoptyki tkwig w strabologii, czyli dziedzinie zajmujacej sie
stricte leczeniem zeza, ktora jest czescig neurookulistyki i stanowi praktycznie wy-
odrebniong subspecjalizacje okulistyczng. Zajmuje si¢ zagadnieniami licznych zabu-
rzen sensorycznych, motorycznych wrodzonych lub nabytych, bedacych przyczyna
nieprawidtowego ustawienia obu gatek ocznych oraz ich czynnosci ruchowej. Wa-
skim dziatem strabologii jest pleoptyka, specjalizujaca si¢ w leczeniu niedowidze-
nia; a wyprowadzenie z niego jest podstawa do podjecia kolejnych etapow leczenia
- terapii ortoptycznej [4].

Ortoptyka zaistniala w Anglii w 1930 r. [3]. W Polsce twdércami szkoly leczenia
zeza i metodyki pracy ortoptysty byli krakowscy profesorowie: Marian Wilczek
i Krystyna Krzystkowa [4].

Metody i zakres dzialan

Metodyka pracy ortoptysty opiera si¢ na teoretycznej i praktycznej wiedzy z za-
kresu parametrow funkcji oka, praw ruchomosci oczu, metod i sposobéw ich po-
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Fot. 1. Badanie na synoptoforze. Zrédlo: ze zbioru wia-
snego

miaréw i korekcji np. prostymi ¢wicze-
niami, soczewkami okularowymi lub
pryzmatami.

Do dziatan ortoptystow nalezy: ba-
danie stanu widzenia obuocznego
(w sensie funkcji korowych widzenia);
przygotowanie pacjentéw do zabiegdw
operacyjnych zeza; pooperacyjna reha-
bilitacja; prowadzenie ¢wiczen gléwnie
u dzieci z niedowidzeniem i zezem (kto-
re majg na celu poprawe ostro$ci widze-
nia, zmniejszenie kata zeza, kontrolowa-
nie ruchéw oczu, niwelowanie dwojenia,
poprawe lokalizacji, koordynacji wzro-
kowo-ruchowej, poprawe widzenia obu-
ocznego, a przez to funkcjonalnie kom-
fortu widzenia).

Fot. 2. Testy widzenia stereoskopowego. Zrédlo: ze zbioru wlasnego

Ortoptyka jest swoistg rehabilitacjg, rewalidacjg korowych funkcji widzenia i tyl-
ko systematyczne ¢wiczenia s3 w stanie korygowac ten proces na etapie trwajacego
jeszcze fizjologicznego procesu rozwoju korowych osrodkéw wzrokowych. Po za-
konczeniu procesu rozwoju nie da si¢ juz niczego skorygowa¢, operacja moze wow-
czas jedynie poprawi¢ wyglad pacjenta, nie jest w stanie przywroci¢ widzenia w sen-
sie ostrosci widzenia i proceséw widzenia przestrzennego [5].



Ortoptyka — matla profesja o wielkim znaczeniu 47

Fizjologia procesu widzenia

Percepcja wzrokowa wedlug Frosting i Horne to zdolno$¢ do rozpoznawania
i rozrézniania bodzcéw wzrokowych, a takze do ich interpretowania przez odnie-
sienie do poprzednich do$wiadczen [6].

Jak zauwazyla Barraga, pierwsze
6-7 lat zycia to najwazniejszy okres
W rozwoju widzenia, w tym czasie
pojawiaja si¢ i doskonalg funkcje
optyczne i percepcyjne; najintensyw-
niejszy rozwoj percepcji wzrokowej
u dziecka przypada na okres od trze-
ciego do sidédmego roku zycia [6, 7].
Pierwsze przejawy funkeji korowych
(fuzja) pojawiajg sie w 4.-6. mies. zy-
cia; pelne widzenie obuoczne ksztat-
tuje si¢ w 7.-10. roku zycia [8].

Widzenie jest umiejetnoscia, kto-
rej cztowiek uczy si¢ przez cale zy-
cie. Znajomos¢ etapdéw pojawiania
sie poszczegdlnych funkcji wzroko-
wych pozwala na stymulacj¢ wzro-
ku w tych wiasnie okresach, a wiec
najlepiej dzialania te podjac przed 6. rokiem zycia dziecka. Okres ten cechuje pe-
wien poziom koncentracji uwagi, zachowan spolecznych, komunikacji pozwalaja-
cy na prace w gabinecie ¢wiczen.

Z punktu widzenia organizacji stuzby zdrowia, procedur i kontraktu na kon-
kretna dziatalnos¢ medyczng, dzieckiem jest osoba do ukonczenia 18. roku zycia;
poradnie $wiadcza ustugi dla dzieci do 18. roku zycia w zakresie diagnostycznym,
a ¢wiczeniowym do 12. roku zycia ze wzgledu na skuteczno$¢ i zasadnos¢ oddzia-
tywan. Jednoczesnie terapia i rehabilitacja plastycznego ukladu nerwowego zapew-
nia najszybsze efekty, jesli dotyczy pracy nad dzieckiem w wieku przedszkolnym
i szkolnym, szczegélnie mlodszym szkolnym. Wystepuje wowczas u dziecka coraz
petniejsza koordynacja wzrokowo-ruchowa, czyli zharmonizowanie ruchéw gatek
ocznych z ruchami catego ciata lub ktdrejs z jego czesci. Nabywa ono umiejetno-
$cirozwigzywania probleméw przez kombinacje myslowe. Opanowuje niejezykowe
i jezykowe sposoby porozumiewania sig, a postepujace dojrzewanie mozgu sprzyja
lepszej integracji sensoryczne;.

Okres przedszkolny i mtodszy szkolny cechuja duze zmiany w sferze somatycznej
i psychicznej, te podlegaja z kolei zréznicowaniu indywidualnemu. Rozwdj funkecji

sje indywidualne

Dswistlenie

Molliwosch werokowe

Rys. 1. Model funkcjonowania wzrokowego [20, 21])
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wzrokowych w sensie odbiorczym najintensywniej przebiega od momentu pojawie-
nia si¢ pierwszych odruchéw warunkowych - 2.-3. miesigc zycia, ktore nastepnie
ulegaja roznicowaniu i specjalizacji. Poczatkowo niska ostro$¢ wzroku subtelnieje
w drugim roku Zycia, wzrasta najbardziej dynamicznie do 7. roku zycia, a zupetnie
precyzyjna jest w wieku 12-15 lat [9]. Deprywacja sensoryczna w pierwszych latach
zycia dziecka zahamowuje proces dojrzewania calego ukladu wzrokowego, ktory
uzalezniony jest w duzej mierze od doswiadczen wzrokowych, ktore nie sg kolejno
uporzadkowane ani zapamietane. Dlatego tez kazde zaburzenie w obrebie uktadu
wzrokowego powinno by¢ objete wezesnym oddzialywaniem specjalistycznym, sze-
roko rozumiang stymulacja wzroku, by mogl postepowac rozwoj poznawczy dziec-
ka (w ok. 80% zalezny i zdominowany przez informacje docierajace ze strony ukfa-
du wzrokowego) [6,10].

W literaturze przedmiotu, bez wzgledu na szkole leczenia zeza, spotykamy sie
ze stwierdzeniem: ,leczenie nalezy podja¢ jak najwczesniej, od momentu zauwaze-
nia, aby zapobiega¢ przykrym nastepstwom” [5, 9].

Charakterystyka wybranych zaburzen procesu widzenia

Zez (z greckiego strabismos — zezowa¢, patrze¢ z ukosa lub z boku), w tym sensie
jest uzywane w potocznym jezyku. Diagnoza medyczna ,,zezowanie” to nieréwno-
legte ustawienie oczu, spowodowane zaburzeniami widzenia obuocznego lub nie-
prawidlowa kontrolg ruchomosci galek ocznych na poziomie potaczen nerwowo-
-mig$niowych.

Odchylenie osi jednego oka ,,oceniane czesto przede wszystkim jako defekt ko-
smetyczny, jest tylko zewnetrzng manifestacjg nieréwnowagi mig$ni okoruchowych
i nie stanowi istoty problemu, jaki przedstawia sobg zez. Znacznie bardziej istotna
jest bowiem utrata réwnowagi sensorycznej obu oczu, procesy adaptacyjne i wy-
tworzenie si¢ niedowidzenia” [5].

Zez to réwniez nieréwnolegle ustawienie oczu uniemozliwiajace konwergencje
i powodujace widzenie zdwojone [10]. Obraz przedmiotu w mdzgu z obu oczu nie
naklada si¢ i powstaja dwa oddzielne obrazy. Odchylenie w ustawieniu oczu moze
mie¢ kierunek poziomy, pionowy i sko$ny; zez wystepuje w formie naprzemienne;j
lub jednostronne;.

Zez wystepuje u okolo 5% dzieci; przyczyng jego wystepowania moga by¢ za-
réwno wady wzroku, jak i zmiany w mie$niach galek ocznych, urazy okotoporodo-
we i czynniki mézgowe [9, 11, 12, 13, 14]. Czynnikami usposabiajacymi sa choroby
zakazne, urazy psychiczne i dziedziczenie.

Poglad, ze z zeza si¢ ,wyrasta”, jest archaiczny, a zbyt pézne podjecie leczenia
nie skutkuje eliminacja nieprawidlowych proceséw przystosowawczych, jakie wy-
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ksztalcaja si¢ w mdzgu, dlatego leczenie powinno by¢ podjete jak najwczesniej, od
momentu zauwazenia i w jak najwczesniejszym okresie zycia dziecka [15].

W sensie funkcjonalnym istnieja pewne mechanizmy przystosowawcze nasze-
go organizmu przeciwdzialajace zaistnieniu patologii, jaka jest zez. Uktad nerwo-
wy wytwarza mechanizmy hamowania, przez psychiczne wyltaczenie wrazen z oka
dotknigtego schorzeniem, ktére w konsekwencji hamuja proces widzenia w plamce
z0ltej, czyli miejscu najostrzejszego widzenia, odpowiedzialnym za widzenie szcze-
gotoéw i barw, co prowadzi do obnizenia ostrosci wzroku, a nastepnie do niedowidze-
nia. Pionierami teorii i praktyki niedowidzenia byli Anglik Bangerter i niemiecki
strabolog Cuppers [4, 16]. Wedlug Bangertera, ,,Niedowidzenie, inaczej amblyopia,
to obnizenie ostrosci wzroku bez organicznej przyczyny, a jezeli nawet takowa ist-
nieje, nie thlumaczy ona stopnia uposledzenia wzroku” [17]. Stopien niedowidzenia
zalezy od wieku, w ktérym pojawi sie zez. Im wczesniej powstaje zez, tym wicksze
jest niedowidzenie. Moze ono powsta¢ do 3., najp6zniej do 6. roku zycia.

Istnieje wiele pogladéw na to, czy niedowidzenie jest przyczyna zeza, czy zez jest
przyczyna niedowidzenia. Wielu autoréw uwaza, ze nie mozna wykluczy¢ pierwot-
nych uszkodzen siatkéwki w okolicy plamki z réznych przyczyn (np. krwotoki pod-
czas porodu), jednakze wigkszo$¢ przypadkéw niedowidzenia spowodowana jest
czynnym ttumieniem obrazu w oku zezujacym. Ttumienie odbywa si¢ na poziomie
kory moézgowej. Takze niedowidzenie jest wynikiem adaptacji sensorycznej niedoj-
rzatego ukladu wzrokowego. Jego cofniecie jest mozliwe jedynie na etapie trwajace-
go jeszcze fizjologicznego rozwoju korowych o$rodkéw wzrokowych, a niemozliwe
po zakonczeniu tego procesu. Leczenie musi polega¢ na dtugotrwalym i stalym tlu-
mieniu dominacji oka prowadzacego w konkurencji siatkowkowej, aby mégl mieé
miejsce proces przywracania wlasciwej struktury anatomicznej kory wzrokowej
[5]. Niedowidzenie jest stalym i dlugotrwatym zjawiskiem, prowadzi do wylacze-
nia w duzym stopniu oka zezujacego z widzenia obuocznego [9].

Bangerter podzielil amblyopi¢ na wzgledna (charakteryzujaca si¢ zmianami or-
ganicznymi w oczach, takimi jak wysoka krétkowzroczno$¢, oczoplas oraz bardzo
wczes$nie nabyte zmiany w rogdwce, soczewce, siatkéwce czy nerwie wzrokowym
oraz wady wrodzone) i bezwzgledng, w ktérej nie ma zmian organicznych, a cha-
rakteryzuje si¢ wystepowaniem niedowidzenia z zezem, przewaznie jednostron-
nym, lub bez zeza czgsto obustronnie.

Metody leczenia niedowidzenia

Badania amerykanskie nad dzie¢mi w wieku szkolnym potwierdzaja skutecz-
no$¢ rozwijania umiejetnosci widzenia dzieci z uszkodzonym narzagdem wzroku
bez wzgledu na wiek i diagnoze okulistyczna [7].
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Fot 3. Obturator. Zrédlo: ze zbioru wlasnego Fot 4. Obturator. Zrédtlo: ze zbioru wlasnego

Leczenie niedowidzenia to dtugotrwate i stale thumienie dominacji oka prowa-
dzacego w konkurencji siatkdwkowej. Najskuteczniejszym jest wylgczenie oka z aktu
widzenia przez okresowe jego zastanianie lub jego degradacja na drodze optycznej
i farmakologicznej. Metoda leczenia, stosowang juz przez dziadka Karola Darwina,
Erasmusa, jest zastanianie oka wiodacego, dominujacego plastrem, obturatorem (3,
4]. Oko wiodace, zdrowe wylacza si¢ z patrzenia na 6 godzin dziennie, w tym cza-
sie dzieci pod kontrolg rodzicéw wykonujg ¢wiczenia, tzw. lokalizacyjne, polega-
jace na koncentrowaniu wzroku, lokalizowaniu przedmiotéw, sieganiu po nie, na-
uce pisania i czytania, nawlekaniu korali, uktadaniu puzzli, klockéw, kolorowaniu
obrazkow, itp.

Podobne do obturacji wyniki leczenia niedowidzenia daje zastosowanie do oka
zdrowego kropli rozszerzajacych zrenice; obturacja vs atropinizacja [18]. Jedna kro-
ple Atropiny kropimy do oka zdrowego, wiodacego co trzeci dzien, utrzymujemy
w ten sposob stale szeroka zrenice, w efekcie czego oko jest ,mniej uzywane”, w tym
czasie ¢wiczy wiec oko drugie, slabsze.

Metoda jest przydatna u bardzo malych dzieci, ma na celu wymuszenie zeza na-
przemiennego z postaci jednostronnej, to profilaktyka glebokiego niedowidzenia.
Jest tez zachwalana przez dzieci starsze, ktore nie chca juz stosowac ,,zastonki”.

Degradacja optyczna, czyli penalizacja [4, 9], to zastosowanie kropli atropinowych
i specjalnej mocy soczewek, majacych na celu ostabienie oka wiodacego, a wzmacnia-
nie niedowidzacego. Metoda zaistniala we Francji w latach 60. ubieglego wieku.

Leczenie tymi metodami odbywa si¢ w domu, kontrole przeprowadza ortop-
tysta co 6 tygodni; jesli mamy nadal obnizong ostro$¢ wzroku, dzieci uczestnicza
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w ¢wiczeniach w gabinecie, gdzie na specjalistycznym sprzecie usprawniajg widze-
nie centralne przez masaz plamki, ¢wiczenia lokalizacji, koordynacji wzrokowo-
-ruchowej [4, 8, 9].

Tak prowadzone sg dzieci po operacjach za¢my, dzieci z zezem i oczoplasem.

Cwiczenia pleoptyczne i nastepnie optyczne odbywaja sie w sesjach 5-zabiego-
wych co 6 tygodni. Dziecko w gabinecie przebywa okofo 40 minut. W tym czasie
jest 6 razy naswietlane oko niedowidzace, nastepnie dziecko obserwuje w synopto-
forze obraz $migietka Haidingera, co powoduje ,,masowanie” miejsca najostrzejsze-
go widzenia, czyli plamki z6ttej. W potowie sesji dziecko wykonuje proste ¢wicze-
nia lokalizacyjne, doskonalgc koordynacje oko-reka, ¢wiczenia te s3 wykonywane
na stoliku i w wolnej przestrzeni gabinetu.

Dziecko ma zalozone okulary korekcyjne i za-
stonke na oku dominujacym.

Poniewaz warunkiem zakwalifikowania dziec-
ka na ¢wiczenia ortoptyczne jest prawidiowa
ostro$¢ widzenia, niezbedne jest podkreslenie wagi
wstepnego leczenia strabologiczno-zachowawcze-
go (okulary korekcyjne, zastonka) i podjecia ¢wi-
czen pleoptycznych, a nastepnie ortoptycznych,
ktére s polaczeniem medycznych oddziatywan
i ¢wiczen stymulujacych kore mézgowa z meto-
dami pedagogicznymi. Cwiczymy w ten spos6b
koordynacje calego procesu widzenia, sktadajgce-
go sie z czesci percepujacej oczu, wyzszych osrod-
kow moézgowych stuzacych do interpretacji widze-
nia, mig$ni ocznych i kontrolujacych ich czynnosci
wyzszych osrodkow [9]. Dzieci, objete terapig or-
toptyczna wspomagang metodami tyflopedago-
gicznymi, wymagaja specjalistycznego i ciagltego procesu korygujaco-kompensu-
jacego.

W Polsce istnieja trzy szkoly leczenia zeza i niedowidzenia, czerpigce wiedze
z podstaw ortoptyki klasycznej, majacej na celu leczenie niedowidzenia, a zeza
w drugiej kolejnosci. Szkota szczecinska, zwana lokalizacyjna, zaklada swiadome
ksztaltowanie prawidtowej wzrokowej lokalizacji przestrzennej poprzez ciagle ukie-
runkowane oddzialywanie na kore mézgowga [8]. Metoda krakowska moéwi o lecze-
niu aparaturowym niedowidzenia z wstepnym leczeniem zachowawczym, a w razie
konieczno$ci leczeniem operacyjnym, a po wyleczeniu niedowidzenia na ksztatto-
waniu widzenia obuocznego. Metoda Sobanskiego, tzw. fizjologiczna, méwi o za-
opatrzeniu w szkta korekcyjne, zastanianiu, operacji, a nastepnie ¢wiczeniach ga-
binetowych. Kazda z tych metod ma na celu wyleczenie dziecka niedowidzacego

Fot 5. Naswietlanie oka. Zrédlo: ze zbio-
ru wlasnego
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i niedopuszczenie do nastepstw funkcjonalnych w postaci nieprawidltowego funk-
cjonowania kory mézgowej [19].

Terapia ortoptyczna nie jest uwazana za metode, ktora sama wyleczy zeza, lecz za
dodatkowy sposdb pobudzenia i ¢wiczenia obuocznego widzenia. Poniewaz ¢wicze-
nia dotyczg o$rodkowego uktadu nerwowego, méwimy o terapii ortoptycznej w sen-
sie waloréw natury reedukacyjnej, dlatego podkreslono bliski zwiazek oddziatywan
na pograniczu medycznym i pedagogicznym, aby maksymalnie usprawni¢ dziec-
ko zezujace [20]. Dodatkowo wprowadza si¢ elementy usprawniania widzenia po-
wszechnie stosowane w rehabilitacji tyflopedagogiczne;j.

Rehabilitacja

Cwiczenia ortoptyczne wymagaja koncentracji uwagi podczas 35-40 minut se-
sji polegajacej na wielokrotnym powtarzaniu ruchéw obrazkami umieszczonymi
w aparacie. W ten sposdb ksztaltuje sie prawidlowg korespondencje siatkdwkowa,
schemat ruchu w odpowiedniej czgsci pola widzenia, spojrzenia, rozszerza pole wi-
dzenia pojedynczego, bez dwojenia, bez napinania mechanizméw akomodacji i kon-
wergencji, zakres fuzji w konwergencji lub dywergencji, ksztaltuje si¢ rezerwe ko-
nieczng do utrzymania oczu w pozycji prostej.

Obecnie $rednia wieku pacjentéw znacznie si¢ obnizyta, od kilku lat ortopty-
$ci zajmuja si¢ usprawnianiem widzenia u dzieci kilku-, kilkunastomiesiecznych,
w tym sporej grupie wczesniakéw. Znajomos¢ etapdw rozwoju widzenia pozwala
zaprojektowac i stosowa¢ ¢wiczenia adekwatnie do wieku i sytuacji testowej czy te-
rapeutycznej [20, 21].

Fot. 6. Cwiczenie podstawowych funkcji wzrokowych. Zrédto: ze zbioru wlasnego

Usprawnianie widzenia, jego podstawowych przejawdw, polega na §wiadomosci
przedmiotéw, kontroli ruchéw galek ocznych, pola widzenia, sledzeniu z przekra-
czaniem linii Srodkowej ciala, stymulacji plamkowe;j fiksacji (ksztaltowaniu odru-
chéw optomotorycznych), a takze dostosowaniu odleglosci, przyboréw i przyrza-
dow do mozliwosci wzrokowych dziecka [21].
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Fot. 8. Kontakt z twarza mamy - fiksacja i akomodacja, ¢wiczenia wodzenia. Zrédlo: ze zbioru wlasnego

Funkcja emocjonalno-komunikacyjna narzadu wzroku polega na nawigzaniu
kontaktu wzrokowego z mamg i nasladownictwie; w przypadku nieskorygowanej
wady brak jest tego tak waznego elementu rozwoju.

Ortoptysta czy tyflopedagog na podstawie przeprowadzonych badan stawia dia-
gnoze funkcjonalng. Diagnoza ma odpowiedzie¢ na pytanie, ile dziecko widzi, w ja-
kich warunkach uzywa wzroku i ma pokaza¢ rodzicom, jak i kiedy nalezy ¢wiczy¢,
by skutecznie ten proces wspomagac [21].

W okresie przedwerbalnym do oceny ostroéci widzenia stosujemy metody pre-
ferowanego spojrzenia, testy paskowe. Terapie najlepiej rozpoczac jeszcze w ramach
OIOM-u.

Jesli wystarczg ¢wiczenia prowadzone w domu, dzieci umawiane sg tylko na wi-
zyty kontrolne, jezeli natomiast dzieci wymagaja ¢wiczen z uzyciem sprzetu, przy-
chodzg na terapie do gabinetu.

Diagnoza funkcjonalna jest oparta na okulistycznej diagnozie klinicznej, ale wy-
kracza poza nig o czynnik praktycznego, emocjonalnego, komunikacyjnego i spraw-
czego wykorzystania wzroku.
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Fot. 9. Ocena podstawowych funkcji wzrokowych testami preferowanego spojrzenia. Zrédlo: ze zbioru wasnego

Beben do wywolania oczoplasu optokinetycznego (udostepniony przez Poli-
technike Wroctawska) jest nie tylko prostym testem na sprawdzenie prawidlowo-
$ci podstawowych funkeji wzrokowych i swiadomosci bodzca, ale i $wietng pomo-
ca do ¢wiczen; kontrast jest duzy i mozliwo$¢ pokrecenia bebnem zacheca dzieci do
wykonania ruchu albo samej intencji ruchu [22, 23].

Fot. Cwiczenia z bebnem optokinetycznym. Zrédto: ze zbioru wasnego

Podsumowanie

- umiejetnos$¢ widzenia nie jest wrodzona, a jej rozwdj nie przebiega automa-
tycznie;
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— umiejetno$¢ widzenia nie jest wyznaczona wylacznie przez ostro$¢ wzroku
i nie moze by¢ oceniana jedynie na tej podstawie;

— umiejetnos$¢ widzenia i funkcjonowanie wzrokowe nie sg wyznaczone wylacz-
nie przez rodzaj i stopien schorzenia lub uszkodzenia uktadu wzrokowego,

— umiejetnos$¢ widzenia i sprawnosci postugiwania sie¢ wzrokiem mozna si¢ na-
uczy¢ poprzez wykonywanie odpowiednio zaprogramowanych ¢wiczen wy-
magajacych wykorzystania wzroku [20].

Widzenie jest procesem moézgowym rozwijajacym sie z wiekiem i poddajacym
sie indywidualnym ¢wiczeniom; okulista dba o percepcyjny obwodowy odcinek na-
rzadu wzroku, ale praca nad rozwojem analizatora wzrokowego nalezy juz do na-
uczyciela. Okulista umozliwia widzenie, nauczyciel, terapeuta — rozumienie i inter-
pretacje ogladanych obrazow [21].

Zez jest nie tylko jednostka chorobowa i defektem kosmetycznym, jest ztozo-
nym procesem psychofizjologicznym, ktéry sprawia duze problemy w edukacji
szkolnej, a w konsekwencji uniemozliwia zdobycie wielu zawodéw. Dlatego tak
wazne jest jego wczesne wykrycie i leczenie. Zez nie jest tylko i wytacznie choro-
ba, ktdra leczymy. I nie jest tylko i wylacznie problemem estetycznym, ale przede
wszystkim problemem postepujacych zmian adaptacyjnych niedojrzatego uktadu
nerwowego. Poczatek okresu krytycznego dla rozwoju patologicznych zmian ada-
ptacyjnych moze mie¢ miejsce juz okolo 4. mies. zZycia dziecka [5]. Konsekwencje
choroby zezowej dotycza catosci funkcjonowania psychomotorycznego dziecka
i wplywaja na jego dalsze losy. Dlatego oprocz dzialan medycznych nalezy wzmac-
nia¢ role oddzialywan psychopedagogicznych o charakterze reedukacyjnym i psy-
choterapeutycznym, bedacych swoista tyflopedagogika.

Wyboér metod leczenia zalezy od stopnia niedowidzenia, dojrzalosci i gotowo-
$ci dziecka do podporzadkowania si¢ zaleceniom terapeuty i petnej pomocy, zro-
zumienia i wsparcia ze strony rodzicow, opiekunéw dziecka; ¢wiczenia, a takze
ich systematycznos¢, s3 warunkiem niezbednym w efektywnosci podjetych od-
dziatywan.

Poniewaz dzialania ortoptyczno-tyflopedagogiczne s skoordynowang — w sen-
sie planowania, diagnostyki, leczenia, systematycznego kontrolowania i korygowa-
nia dzialan, profilaktyki zapobiegania nastepstwom funkcjonalnym - akcja terapeu-
tyczng, czerpiaca wiedze z podstaw pedagogiki specjalnej, zasadne jest operowanie
w pracy wyjasnionymi pojeciami, ktére wzajemnie si¢ uzupetniaja.

Najpowazniejszg konsekwencja proceséw rozgrywajacych si¢ na poziomie koro-
wym jest jednoocznos¢, ktora bezposrednio zakldca widzenie stereoskopowe, loka-
lizacje przedmiotdw w przestrzeni, koordynacje oko-reka [8]. Zaburzenia w zakre-
sie koordynacji oko-reka rzutujg bezposrednio na np. czytanie i pisanie. W sytuacji,
gdy niedowidzace jest oko ze strony dominujacej, mamy do czynienia z wymuszo-
ng lateralizacja skrzyzowang.
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Stwierdzono réwniez réznice na niekorzys¢ oséb z zezem w zakresie czasu reakcji
na bodzce wzrokowe, spostrzeganie elementéw na tle, zdolnosci dyskryminacji wzo-
réw z gesto utozonych kropek, a takze trudnosci w rozpoznawaniu koloréw [24].

Lekarze podkreslaja, Ze zez nie jest odosobnionym zaburzeniem, lecz wigze
sie z wystgpowaniem minimalnego uszkodzenia mézgu (minimal brain damage),
w zwiazku z tym moga pojawic si¢ u tych dzieci trudnosci w pojmowaniu abstrak-
cyjnym, koncentracji uwagi, a co za tym idzie takze trudnosci w wyslawianiu sie.
U dzieci tych dominuja objawy nadmiernego pobudzenia ruchowego, zlej koordy-
nacji ruchowej, niezrecznos¢, drazliwos¢ [25].

H. Obltucka sporzadzila, na podstawie badan 22 dzieci 6-letnich, nastgpujaca
charakterystyke tej grupy: 63% dzieci przejawialo obnizony ogdlny poziom anali-
zy wzrokowej, 36% obnizony poziom sprawnosci motorycznej, 36% — skrzyzowana
lateralizacje, 22% — obnizony poziom spostrzegania stuchowego. Rodzice dodatko-
wo informowali 0 0gélnym stabym rozwoju fizycznym i objawach nadpobudliwosci
psychoruchowej. Dzieci z choroba zezowg s3 czesto niesmiate, wycofuja si¢ z kon-
taktow spolecznych lub przeciwnie - sg zbyt pobudliwe, agresywne, czyli przeja-
wiajg zachowania obronne.

Jak podaje Dabrowska, Sorokowska i Slenzak brak w tym okresie oddzialywan
psychoterapeutycznych powoduje nasilenia nerwowosci w wieku szkolnym. Z tych
tez powoddow leczenie i petna rewalidacja tych dzieci powinna by¢ potaczona z od-
dzialywaniami o charakterze reedukacyjnym i psychoterapeutycznym. Skoordyno-
wanie wysitkow lekarzy, nauczycieli, ortoptystek, psychologa oraz innych specja-
listow pozwalaja na osiagniecie wysokiego poziomu rozwoju psychomotorycznego
dzieci [24, 25].

Przy czym niewatpliwie bardzo wazna jest akcja profilaktyczna i niedopusz-
czanie do trwalego niedowidzenia jednoocznego. W tym celu niezbedne sa pre-
zentowane w tej pracy ¢wiczenia pleoptyczno-ortoptyczne. Czesto ortoptystka jest
pierwsza osoba majaca kontakt z matym dzieckiem, dlatego w programie ksztalce-
nia uwzgledniono oprécz wiedzy z okulistyki, optyki, fizjologii i patofizjologii wi-
dzenia podstawy wiedzy neurologicznej, biomedycznej, pedagogicznej i psycho-
logicznej. Ortoptysta jest osoba $cisle wspdtpracujaca z okulista, w sensie asysty
w trakcie diagnostyki okulistycznej, zaburzen widzenia obuocznego, programowa-
nia terapii, z optykiem wykonujacym okulary, udostepniajacym pomoce optyczne
i nieoptyczne.

Nauka zawodu odbywa si¢ w policealnym studium medycznym [27].

Swiadomo$¢ wagi uktadu wzrokowego, jego prawidtowosci funkcjonowania, pu-
blikacje w prasie, wysokie kwalifikacje personelu powoduja, Ze ranga zawodu or-
toptysty w Polsce stale wzrasta.
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Wstep

Choroby pecherzowe u dzieci, podobnie jak u chorych dorostych, dzieli si¢ na
choroby uwarunkowane genetycznie oraz choroby autoimmunologiczne. Choro-
by uwarunkowane genetycznie — pecherzowe oddzielanie naskorka (epidermolysis
bullosa hereditaria - EBH) to duza grupa schorzen zwigzanych z samoistnym lub
sprowokowanym czynnikami fizycznymi, np. drobnym urazem, powstawaniem pe-
cherzy, ktére pojawiajg si¢ od urodzenia lub wczesnego okresu zycia na skorze i bto-
nach §luzowych. Choroby o podlozu autoimmunologicznym charakteryzuja sie po-
wstawaniem pecherzy i pecherzykow na skdrze oraz czasami na blonach sluzowych,
gléwnie jamy ustnej. Wéréd nich wyréznia si¢ cztery gléwne grupy schorzen: pe-
cherzyce, pemfigoid, nabyte pecherzowe oddzielanie si¢ naskdrka oraz opryszczko-
wate zapalenie skory [1]. Autoimmunologiczne choroby pecherzowe u dzieci w po-
réwnaniu do chorych dorostych, réznig si¢ fagodniejszym przebiegiem, rzadszym
wystepowaniem oraz nieco odmiennym obrazem klinicznym [2, 3].

Linijna IgA dermatoza, choroba Durhinga, pemfigoid

Etiologia wiekszosci choréb pecherzowych o podiozu autoimmunologicznym
jest nieznana. W schorzeniach tych wystepuja autoprzeciwciala, obecne w kraze-
niu oraz zwigzane in vivo, skierowane przeciwko strukturalnym biatkom skéry
(antygenom). Fizjologicznie struktury biatkowe odpowiadajg za utrzymanie pra-
widlowej tacznosci miedzy keratynocytami poszczegoélnych warstw naskorka oraz
za $cisle potaczenie blony podstawnej ze skorg wlasciwg. Wskutek wytwarzania au-
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toprzeciwcial dochodzi do utraty tacznosci miedzy keratynocytami tzw. akantoli-
zy lub do oddzielenia warstwy podstawnej od skory wlasciwej, co klinicznie mani-
festuje si¢ wystepowaniem pecherzykow, pecherzy, a nastepnie nadzerek i strupow
na skorze i blonach §luzowych. Wtasciwe rozpoznanie rodzaju choroby pecherzo-
wej jest mozliwe po wykonaniu badania histologicznego oraz badan immunofluore-
scencyjnych z surowicy krwi oraz z bioptatu, ktéry pobiera sie obok czynnej zmia-
ny chorobowej [1, 3, 4].

U dzieci czgsciej niz u dorostych z choréb pecherzowych obserwuje si¢ linijng
IgA dermatoze (LABD-linear IgA dermatosis), nazywang takze przez niektérych
autorow jako przewlekla choroba pecherzowa u dzieci (chronic bullous dermatosis
of childhood, CBDC). Wystapienie pierwszych zmian bywa poprzedzane szczepie-
niami, infekcjami wirusowymi lub bakteryjnymi [3]. U 31% dorostych i dzieci przed
wystapieniem LABD stosowano niesteroidowe leki przeciwzapalne lub antybioty-
ki [5]. Na rozwdj choroby u niemowlat oraz matych dzieci maja takze wptyw z po-
wodu dzialania draznigcego, czynniki
termiczne (przegrzewanie) oraz czyn-
niki mechaniczne. Wymienione powy-
zej czynniki nie s3 bezposrednio od-
powiedzialne za wystgpienie choroby,
a nalezg jedynie do induktoréw, ktore
przyczyniajg si¢ do jej uaktywnienia.
W przebiegu choroby na skérze twa-
rzy, gléwnie wokot ust, na szyi, na dol-
nej powierzchni brzucha oraz w okolicy
narzadow plciowych na podlozu rumie-
niOWO_OerQkOWYm lub na skorze po- Fot. 1. Linijna IgA dermatoza (wlasnos¢ autorow, Kate-
zornie niezmienionej powstaja peche-  dra i Klinika Dermatologii, Wenerologii i Alergologii
rze i pecherzyki o charakterystycznym, —Uniwersytetu Medycznego, Wroctaw)
wianuszkowym ukladzie (fot.1).

U niemowlat cz¢sto nasilenie zmian widoczne jest w gtebi faldéw skornych. Pe-
cherzyki i nadzerki mogg takze pojawia¢ sie na blonach sluzowych jamy ustnej oraz
narzadow plciowych. Stan ogdlny chorego dziecka zwykle jest dosy¢ dobry, chociaz
czesto obserwuje sie rozdraznienie i niepokoj, ktore zwigzane sg ze $wiadem i pie-
czeniem zmian skornych. Przebieg choroby jest wielomiesieczny, a czasami mimo
stosowanej terapii, wieloletni. Opisywane sg takze przypadki samoistnego wygasa-
nia procesu chorobowego w ciaggu 3-5 lat trwania [6]. W badaniach dodatkowych
stwierdza si¢ obecnos¢ pecherzy podnaskérkowych oraz linijne ztogi IgA wzdtuz
blony podstawnej [5, 7].

Zmiany skorne podobne do linijnej IgA dermatozy i pemfigoidu moga takze wy-
stepowac u starszych dzieci lub ludzi dorostych w przebiegu nabytego pecherzowego
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oddzielania sie naskodrka [8]. Zwykle duze pecherze o dobrze napigtej pokrywie oraz
drobne pecherzyki ulozone wianuszkowo pojawiaja si¢ w miejscach narazonych na
uraz mechaniczny (stopy, nadgarstki, kolana i fokcie). W obrazie klinicznym domi-
nuje nadmierna urazalnos¢ i gojenie z pozostawieniem blizenek i prosakéw (liczne
dosy¢ twarde, bialawe grudki). Przebieg choroby jest przewlekly, nawroty bywaja
poprzedzane infekcjami wirusowymi i bakteryjnymi. Nabyte pecherzowe oddzie-
lanie naskorka moze wspolistnie¢ z innymi chorobami o podlozu autoimmunolo-
gicznym, jak zapalenie tarczycy, toczen trzewny ukladowy, reumatoidalne zapalenie
stawow [3]. W odmianie dzieci¢cej nabytego pecherzowego oddzielania si¢ naskdrka
czgsto obserwuje sie¢ samoograniczenie procesu chorobowego. Rozpoznanie moz-
na postawi¢ na podstawie badan immunologicznych oraz diagnostyki przy pomo-
cy mikroskopii elektronowe;j.

Najczestsza dermatozg pecherzowa o podtozu autoimmunologicznym wystepu-
jaca u dzieci jest zapalenie opryszczkowate skory, tzw. choroba Durhinga. Schorze-
nie to jest swojego rodzaju zespolem skoérno-jelitowym, poniewaz charakterystycz-
nym zmianom skérnym towarzyszy enteropatia glutenozalezna — choroba trzewna,
tzw. celiakia [3, 9]. U okolo 70% chorych stwierdza si¢ zmiany morfologiczne w jeli-
tach w postaci zanikéw i splaszczenia kosmkoéw, identycznie jak w chorobie trzew-
nej, chociaz wiekszo$¢ z badanych nie wykazuje objawdw jelitowych. Jednak zna-
ne sg przypadki, gdy objawy choroby trzewnej na wiele lat wyprzedzaja zapalenie
opryszczkowate skory. U pacjentdéw z zapaleniem opryszczkowym skéry, podobnie
jak w chorobie trzewnej, stwierdza si¢ zaostrzenie zmian chorobowych w zwigzku
ze stosowaniem diety bogatej w gluten.

Choroba najczesciej pojawia sie w wieku przedszkolnym lub wezesnym szkolnym.
Zmiany skoérne pod postacia rumieni obrzekowych, grudek, pecherzykéw umiejsca-
wiaja si¢ w charakterystycznej lokalizacji: na fokciach, w okolicy ledZwiowo-krzy-
zowej, na posladkach, kolanach, na twarzy i skorze gtowy owlosionej. Dzieci skarza
sie na silny $wiad i pieczenie zmian chorobowych, dlatego czesto dominuja w obra-
zie klinicznym przeczosy i nadzerki pokryte licznymi strupami. Stan ogolny zwy-
kle pozostaje dobry, jednak choroba ma charakter przewlekty. Zdecydowang popra-
we stanu miejscowego obserwuje si¢ w trakcie stosowania diety bez zawartosci jodu
(sdl!) oraz diety bezglutenowe;j.

Stosunkowo rzadko u dzieci obserwuje sie jedng z najczesciej opisywanych cho-
réb pecherzowych dorostych, pemfigoid. U pacjentéw dorostych pemfigoid cze-
sto wspolistnieje z nowotworami ztosliwymi narzagdéw wewnetrznych, natomiast
u dzieci sporadycznie zdarza si¢ koincydencja ze schorzeniami o podtozu auto-
immunologicznym, jak wrzodziejace zapalenie jelita grubego lub ktgbkowe zapa-
lenie nerek [10, 11]. Etiologia choroby pozostaje nieznana. W obrazie klinicznym
dominuja réznej wielkosci pecherze o dobrze napietej pokrywie (fot. 2), zwykle
rozsiane na calej skdrze, chociaz u mlodszych dzieci zajmuja zwykle twarz, dy-
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stalne czesci konczyn i okolice narzg-
dow plciowych.

Pecherze i nadzerki moga by¢ tak-
ze obecne na blonach $luzowych jamy
ustnej. Stan ogdlny zalezy od zaawan-
sowania i rozleglo$ci zmian skor-
nych, a wystepujacy okresowo $wiad
i pieczenie zmian skérnych moze by¢
przyczyna rozdraznienia i niepoko-
ju, szczegdlnie mlodszych pacjentéw.

Fot. 2. Pemfigoid pecherzowy (wlasno$¢ autoréw, Ka-
tedra i Klinika Dermatologii, Wenerologii i Alergologii ~ Przebieg schorzenia jest tagodny jed-

Uniwersytetu Medycznego, Wroctaw) nak wielomiesieczny, czesto nawroto-

wy. Rozpoznanie kliniczne powinno
zosta¢ potwierdzone badaniem tkankowym za pomocg bezposredniej metody im-
munofluorescencji, ktéra wykazuje linijnie utozone zlogi IgG i C3 w strefie blo-
ny podstawnej oraz metoda posrednig i ewentualnie badaniem histologicznym
[12]. Pewna odmiang pemfigoidu u noworodkéw s3 zmiany rumieniowo-obrze-
kowo-pecherzykowe, ktére pojawiaja si¢ w kilka dni po porodzie matki choru-
jacej w ciazy na opryszczki ciezarnych [1, 13]. Zmiany chorobowe u noworod-
kéw sa spowodowane biernym przeniesieniem przez tozysko przeciwcial klasy
IgG. Wykwity pecherzykowe, pecherzowe badz rumieniowe utrzymujg si¢ przez
kilka dni lub tygodni. Stan ogélny dziecka jest dobry. Zmiany skérne ustepuja
samoistnie.

Réwniez z powodu przeztozyskowego przenikania przeciwciat IgG matki cho-
re na pecherzyce zwykla moga urodzi¢ noworodka z cechami klinicznymi, immu-
nologicznymi i histologicznymi tej choroby [1]. Poniewaz noworodek nie wytwarza
nowych przeciwcial, choroba samoistnie zanika. U dzieci w wieku wczesnoprzedsz-
kolnym niezwykle rzadko obserwuje si¢ zachorowania na pecherzyce, ciezkie cho-
roby autoimmunologiczne. Zwykle z tej grupy, w ktérej wyrézniamy pecherzyce
zwykla z odmiang bujajaca oraz opryszczkowata, pecherzyce lisciastg i rumienio-
watg u malych pacjentéw opisywane sa pecherzyca zwykla i lisciasta [6, 14]. Ce-
cha wspolng pecherzyc jest akantoliza widoczna w badaniu histologicznym oraz
obecno$¢ w surowicy i naskorku przeciwcial pemphigus. Zmiany skérne maja cha-
rakter niezapalnych pecherzy i pecherzykéw, nadzerek i strupéw zlokalizowanych
na calej skorze, chociaz u dzieci czg¢sciej obserwuje si¢ pierwsze wysiewy na sko-
rze glowy owlosionej i tulowiu. W pecherzycy zwyklej czgsto réwnolegle lub na-
wet przed pojawieniem sie pecherzy na skorze, wiotkie pecherze i bolesne nadzerki
moga pojawiac sie na blonie §luzowej jamy ustnej, utrudniajac spozywanie pokar-
mow, przelykanie, méwienie, a zlokalizowane w krtani moga by¢ przyczyna chryp-
ki. Stan ogdlny dzieci jest $rednio cigzki. Dzieci czesto skarzg si¢ na pieczenie, bol
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i $wiad chorej skdry. Bardzo charakterystycznym objawem klinicznym aktywnej
formy choroby jest spetzanie naskérka pod wplywem nawet drobnego potarcia, tzw.
objaw Nikolskiego.

Leczenie chorob pecherzowych
o podiozu autoimmunologicznym

Ze wzgledu na obecnos¢ u podioza wymienionych choréb procesu immunolo-
gicznego wszystkie wyzej wymienione choroby musza w pierwszym okresie trwa-
nia by¢ diagnozowane i leczone szpitalnie. Nalezy pamigta¢, ze skora noworodkdw,
niemowlat i dzieci znacznie rézni sie¢ od skory ludzi dorostych [15]. Zawiera mniej
gruczolow potowych i fojowych, mniejsza jest tez liczba wloséw oraz potaczen mig-
dzykomdrkowych. Substancje lecznicze, w tym srodki odkazajace, np. alkohol izo-
propylowy, metylowy, etylowy, chloroheksydyna, jodyna powidonowa bardzo ta-
two przenikaja przez skore, a stosowane na duze przestrzenie moga by¢ przyczyna
zatrucia malego pacjenta. U chorego noworodka takze mycie skéry powinno od-
bywac si¢ delikatnie przy pomocy soli fizjologicznej i ogranicza¢ si¢ do okolic zma-
cerowanych i podraznionych [6]. Zbyt intensywne mycie, szczegdlnie przy pomo-
cy drazniacych mydel zmienia pH skory, przez co warstwa rogowa naskorka traci
swoje wladciwosci ochronne. W terapii pecherzyc, pemfigoidu, linijnej IgA derma-
tozy lekami pierwszego rzutu sg kortykosteroidy stosowane we wlewach dozylnych
lub doustnie. Czgsto taczy sie je z innymi lekami o dziataniu immunosupresyjnym,
jak metotreksat, cyklofosfamid lub cyklosporyna A i azatiopryna [3, 16]. W pemfi-
godzie, linijnej IgA dermatozie dobre efekty terapeutyczne uzyskuje sie przy stoso-
waniu ogélnym dapsonu. Natomiast w zapaleniu opryszczkowatym skory niezbed-
na jest dieta bezglutenowa i dieta uboga w jod, nawet u dzieci bez objawéw choroby
trzewnej. W leczeniu zewnetrznym stosuje si¢ aerozole ze Srodkami odkazajacymi
taczone z kortykosteroidami, pecherze nalezy naktu¢ sterylng igla, pozostawiajac ich
pokrywy (naturalny opatrunek biologiczny), a na nadzerki i strupy stosuje si¢ kor-
tykosteroidy o $redniej sile dzialania. Niektore, rozlegle powierzchnie chorej sko-
ry wymagaja dodatkowo stosowania opatrunkéw hydrofilowych i hydrozelowych.
Ubrania powinny by¢ delikatne, nie przylegajace do skory [3, 6, 16].

Podsumowanie

Choroby pecherzowe o podlozu immunologicznym sg stosunkowo rzadkie, ale
nalezy bra¢ je pod uwage przy obecnosci na skorze pecherzy, ktore utrzymuja sie
mimo leczenia ponad miesigc [6]. W diagnostyce réznicowej schorzen przebiegaja-
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cych z obecnoscia pecherzy na skdrze u noworodkdéw i niemowlat wymienia si¢ kite
wrodzong, w ktdrej zmiany skdrne pod postaciag pecherzykéw i krwotocznych pe-
cherzy umiejscowionych na stopach i dloniach wystepuja czesto w 2 do 6 tygodni
po urodzeniu; opryszczke noworodkéw wywolang zakazeniem wirusem HSV (her-
pes simplex virus) — w 70 % wykwity pecherzowe sa obecne przy porodzie; wrodzone
pecherzowe oddzielanie si¢ naskoérka — brak zmian u matki, pecherze obecne gtéw-
nie w miejscach urazéw. Przyczyna zmian pecherzowych u noworodkéw i matych
dzieci mogga takze by¢ infekcje bakteryjne wywotujace ciezka dermatoze jaka jest
pecherzowe i ztuszczajace zapalenie skory lub liszajec pecherzowy (w metnym pty-
nie z pecherzy stwierdza si¢ obecno$¢ Staphylococcus aureus). Zapalenie pecherzo-
we i ztuszczajace skory (staphylococcal scaled-skin syndrome, SSSS) to choroba wy-
stepujaca gléwnie u noworodkoéw i matych dzieci [17]. Czynnikiem etiologicznym
jest gronkowiec zlocisty, a zmiany skorne pod postacig uogdlnionego stanu zapal-
nego skory z obecnoscia wiotkich pecherzy powstajg na skutek dziatania epidermo-
lizyny, ktdra jest wytwarzana przez gronkowce [18]. Podobnie jak w pecherzycach
obecny jest objaw Nikolskiego, czyli spelzanie naskérka pod wpltywem niewielkie-
go potarcia. U dzieci z prawidtowa odpornoscia zastosowanie doustnej antybioty-
koterapii powoduje ustgpienie choroby w czasie 10-14 dni. Pecherzykii pecherze na
skorze dzieci obserwuje si¢ takze w dermatozach przebiegajacych z ostrym stanem
zapalnym, na przyklad w ostrym kontaktowym zapaleniu skoéry, atopowym i tojo-
tokowym zapaleniu skory, a takze w reakcjach na ukgszenia owadow [6]. Zespolem
chorobowym, ktéry zwiazany jest z nadwrazliwo$cia na leki i infekcje bakteryjne,
wirusowe, pokarmy i szczepionki jest rumien wielopostaciowy. W znacznej czesci
przypadkéw symetryczne wykwity rumieniowo-obrzekowe, a takze pecherzowe wy-
stepuja na ramionach, dloniach, stopach, podudziach w tydzien lub dwa po infek-
cji gérnych drég oddechowych. W ciezkiej odmianie rumienia wielopostaciowego,
tzw. zespole Stevensa-Johnsona bolesne zmiany pecherzowe, liczne nadzerki wy-
stepuja glownie na blonach sluzowych
jamy ustnej, jamy nosowe;j i gardla oraz
w okolicy narzadéw plciowych (fot. 3).

Stan dzieci jest ciezki, objawom
skérnym towarzyszy wysoka goracz-
ka, dreszcze, wymioty, ropne zapale-
nie spojowek. Zespol Stevensa-John-
sona czesto wymaga hospitalizacji
dziecka na oddziale intensywnej tera-
pii [19]. Najciezsza odmiang rumienia
wielopostaciowego, ktdra zagraza zyciu,
jest toksyczna nekroliza naskorka Lyel-

Fot. 3. Zesp6! Stevensa-Johnsona (wlasnos¢ autordw, Ka-
tedra i Klinika Dermatologii, Wenerologii i Alergologii
la, w kt(')rej zmiany rumieniowo—pf;che— Uniwersytetu Medycznego, Wroctaw)
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rzowe zwykle zajmuja calg skore oraz blony §luzowe. Skéra przypomina oparzenie
IT stopnia. Choroba wywolana jest najczesciej przez leki (95%), gléwnie antybiotyki
z grupy aminopenicylin, cefalosporyny, tetracykliny, leki przeciwpadaczkowe i nie-
steroidowe leki przeciwzapalne [20].

W jednym przypadku na 250 zywych urodzen stwierdza si¢ u noworodkéw po-
jedyncze lub liczne pecherze badz nadzerki na nadgarstkach, palcach rak, gornej
wardze. Pecherze zawierajg jalowy, surowiczy ptyn, ustepuja bez bliznowacenia.
Przyczyna powstawania zmian jest intensywne ssanie przez ptéd powyzszych cze-
$ci ciala [15].

W etiologii i patogenezie chorob przebiegajacych ze zmianami pecherzowymi
u dzieci nalezy rozwazy¢ wiele czynnikéw. W ustaleniu przyczyn pomocny bywa
wywiad zebrany od rodzicéw dziecka, a takze badania dodatkowe, w tym ocena hi-
stologiczna, immunologiczna oraz podstawowe badania krwi.
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Uwagi ogolne

Epidermolysis bullosa (EB) — pecherzowe oddzielanie si¢ naskérka - jest rzadka cho-
robg genetyczna, charakteryzujaca si¢ powstawaniem pecherzy i ran na skorze i blo-
nach §luzowych nawet po bardzo drobnych urazach. Szacuje sie, ze wystepuje w 1 przy-
padku na 40 tys. zywych urodzen. Opisano 27 réznych fenotypdw schorzenia i ponad
100 réznych jego genotypow, obejmujacych mutacje w 13 strukturalnych genach.

Wedlug najprostszego podzialu wyréznia si¢ 3 postaci choroby w zaleznosci
od rodzaju uszkodzen bialek budujacych okolice bton podstawnych nablonkow
(ryc. 1).

EB simplex (EBS) to posta¢ prosta, w ktdrej pecherze powstaja na poziomie ko-
morek podstawnych naskérka. Dziedziczona jest w sposdb autosomalny dominu-
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Ryc. 1. Podzial EB na podstawie obrazu w mikroskopie elektronowym. Za: Herold J, et al. [1]
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jacy. Mutacja dotyczy genu kodujacego
keratyne. Rany powstajg gléwnie na re-
kach i stopach. Nie powodujg powsta-
wania blizn. Pacjenci ci rzadko wyma-
gaja pomocy chirurga (fot. 1).

EB junctional (EBJ) - posta¢ facza-
ca to postac choroby, w ktdrej pecherze
powstaja na poziomie blaszki jasnej
btony podstawnej. Dziedziczona jest
W sposob autosomalny recesywny. Mu-
tacja dotyczy genéw kodujacych kali-
nine - biatko zawarte w blaszce jasne;j.
W grupie tej wyr(')inia sie typ Herlitz Fo.t. 1. Zmiany na rekach u pacjenta z EBS. Zrodto: ze
(EBJ-H), zwany réwniez letalnym, pa- zbioru wlasnego
cjenci zwykle nie przezywaja 1. roku zycia. Umierajg z powodu posocznicy lub
w przebiegu ogdlnoustrojowej reakcji zapalnej (SIRS) (fot. 2). Drugim typem jest
EBJ-non-Herlitz, w ktérym pacjenci dozywaja wieku dorostego, jednak przewlekle,
ziarninujace rany bardzo utrudniajg zycie (fot. 3).

EB dystrophica (DEB) - posta¢ dystroficzna — pecherze powstaja ponizej blaszki
gestej blony podstawnej. Mutacja dotyczy gendw kodujacych typ VII kolagenu. Wy-
réznia si¢ posta¢ dziedziczong w sposob autosomalny recesywny (RDEB), zwykle
o duzo ciezszym przebiegu niz posta¢ dziedziczona w sposéb dominujacy (DDEB).
Najbardziej charakterystyczng cechg DEB jest powstawanie blizn, nastepnie przy-
kurczéw i deformacji obejmujacych gléwnie rece i stopy, prowadzacych do cigzkie-
go inwalidztwa (Fot. 4).

Niestety problemy skérne nie s3 jedynymi dotyczacymi chorych i ich rodzin.
W tabeli 1 wymienione sg najwazniejsze zaburzenia innych ukladéw i narzadéw
2,3, 4].

Fot. 3. Przewlekla rana i deformacja stopy u 17-letnie-
ze zbioru wlasnego go chlopca z EBJ-non-H. Zrédto: ze zbioru wlasnego
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Fot. 4. Deformacja ragk u pacjenta z RDEB, tzw. ,,mitten de- ~ Fot. 5. 9-letnia dziewczynka z mézgowym porazeniem
formity” - rekawica piesciarska. Zrédto: ze zbioru wlasnego dzieciecym i RDEB. Zrédlo: ze zbioru wlasnego

Tab 1. Najczestsze problemy pozaskdrne pacjentéow z EB

Uklad Uklad Narzad Inne
pokarmowy moczowo-plciowy wzroku problemy
nadzerki, pecherze
problemy nawrotowe i Zerh Pece rak kolczysto
. . i bliznowacenie , ,
stomatologiczne zakazenia o komérkowy skory
rogéwki
przyro$niecie jezyka zwezenie nieprawidtowe
moczowodow ustawienie brzegow $wiad skory
zwezenie przelyku | i cewki moczowej powiek
zaburzenia bliznowacenie war . . s
. - & obrzek spojowek niedokrwistos¢
potykania sromowych i zotedzi
. N . krwotok L .
atrezja odzwiernika | kamica nerkowa - kardiomiopatia
podspojéwkowy
opdznienie
. klebuszkowe ; ; . .
przewlekle zaparcia Ql . K bliznowacenie dojrzewania
zapalenie nere i zarosniecie plciowego
przewodow
rzewlekte L
przewiece skrobiawica nerek fzowych osteoporoza
niedozywienie
. . . o zamazane widzenie, .
mikrostomia niewydolno$¢ nerek depresja
utrata wzroku

Analiza tabeli w sposob jednoznaczny pokazuje, ze pacjenci z EB powinni by¢
objeci opieka wielodyscyplinarnego zespotu specjalistow majacego doswiadczenie
w leczeniu tej jednostki chorobowej. W zespole takim powinni znalez¢ si¢: derma-



70 Joanna Jutkiewicz-Sypniewska, Barttomiej Noszczyk

tolog, chirurg dzieciecy, chirurg plastyk, urolog, nefrolog, okulista, dietetyk, onko-
log, genetyk, rehabilitant, psycholog. W wiekszosci krajow na $wiecie istnieja wy-
specjalizowane o$rodki, w ktorych pacjenci i ich rodziny otrzymujg kompleksowa
pomoc od momentu urodzenia si¢ dziecka po jego zycie doroste. Przykladami takich
osrodkow jest EB-Haus w Salzburgu, EB centra we Freiburgu, Birmingham, Great
Ormond Hospital i St. Thomas Hospital w Londynie, w Brnie i Zagrzebiu. Ogromne
znaczenie ma dziatalno$¢ krajowych stowarzyszenn DEBRAInt. zrzeszajacych cho-
rych na EB i ich rodziny. Stowarzyszenia te w wielu krajach prowadzg bardzo ak-
tywna dziatalnos$¢ niosac pomoc pacjentom, prowadzac szeroko zakrojone kampa-
nie edukacyjne dla spoteczenstw, §cisle wspdtpracujac z centrami EB wspomagaja
rozwoéj badan naukowych w tej dziedzinie [5]. Na tle tych krajéw opieka w Polsce
wyglada zle. Jednym z nielicznych specjalistow zajmujacych sie diagnostyka i lecze-
niem dermatologicznym jest prof. Cezary Kowalewski z Katedry i Kliniki Derma-
tologicznej I Wydziatu Lekarskiego Uniwersytetu Medycznego w Warszawie. Bada-
nia genetyczne prowadzone sa w Zakladzie Genetyki Medycznej, w Pracowni Badan
Chorob Dziedzicznych Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie (dr Katarzyna Wer-
theim-Tysarowska, dr Anna Kutkowska) oraz w Poradni Genetycznej i Laboratorium
Diagnostyki Genetycznej MedGen w Warszawie (dr Agnieszka Sobczynska-Toma-
szewska). Niestety los dzieci i ich rodzin w dalszych etapach Zycia (po postawieniu
diagnozy) jest bardzo trudny. Szacuje si¢, ze w Polsce Zyje ok. 500 pacjentéw z EB,
w tym ok. 200 z postacig dystroficzng. Nie ma ani jednego osrodka, w ktérym pa-
cjenci ci otrzymywaliby kompleksowa pomoc medyczna.

Material wlasny

Na Oddziale Chirurgii Ogolnej Szpitala Dziecigcego im. J. Bogdanowicza w War-
szawie od grudnia 2006 roku objelismy opieka 33 dzieci w wieku od 6 mies. zycia
do 30 lat (leczenie pacjenta doroslego wymaga kazdorazowo indywidualnej zgody
NFZ). Wigkszo$¢ tych pacjentéw ma posta¢ dystroficzng, dwoje chorych - postac
prosta, jedno dziecko - tgczgcg typ Herlitz (niemowle zmarlo), jedno - fgczgcg typ
non-Herlitz. W o$rodku podejmujacym si¢ leczenia pacjentéw z EB nalezalo prze-
prowadzi¢ szkolenia catego personelu majacego kontakt z dzieckiem (salowe, piele-
gniarki, lekarze réznych specjalizacji), wyjasni¢ im specyfike choroby i przedstawic¢
standardy postepowania z tymi chorymi, np. to, ze nie wolno: przenosi¢ ich, chwy-
tajac ,,pod pachy”, przy zakladaniu wklucia dozylnego zaklada¢ stazy, aplikowaé
czopkéw czy podawac tabletek. Nie nalezy przyklejac plastréw ani elektrod do EKG
(ostatnio pojawil si¢ na rynku aerozol, ktéry rozpuszcza klej w niektorych rodzajach
przylepcow). Nie powinno si¢ pacjentéw cewnikowa¢ (w razie koniecznosci nale-
zy wykonywa¢ naklucie nadlonowe). Nalezy w miare mozliwosci unikac¢ intubacji
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Fot. 6. Sposdb stabilizacji rurki intubacyjnej. Zrédto: ze
zbioru wlasnego

Fot. 7. Zabezpieczenie twarzy naparafinowana gaza
w trakcie znieczulenia bez intubacji. Zrédlo: ze zbio-
ru wlasnego

w czasie znieczulenia, a jesli to koniecz-
ne (np. podczas rozszerzania przetyku),
rurka musi by¢ zabezpieczona wylacz-
nie bandazami (fot. 6, 7). Technika ope-
racyjna musi by¢ bardzo delikatna, by
nie powodowa¢ powstawania nowych
pecherzy i ran.

Po kilku latach doswiadczen opra-
cowali$my wlasne zasady leczenia pa-
cjentéw. Po pierwsze nalezy dazy¢ do
poprawy ich stanu odzywienia. Po-
nad 80% chorych ma wage duzo po-
nizej 3 centyla. Najlepszym cho¢ wca-
le niedoskonalym rozwigzaniem jest
zakladanie gastrostomii. Do tej pory
zalozylismy je u dziewieciorga dzieci.
Trzeba pamieta¢, ze u tych pacjentow
nie wolno zaklada¢ przezskoérnej endo-
skopowej gastrostomii (PEG) (fot. 8, 9).
Najczestszym powiklaniem obserwo-
wanym przez nas i opisywanym w lite-
raturze jest uporczywy przeciek tresci
pokarmowej obok rurki gastrostomij-
nej [6, 7, 8, 9].

- A0 KIS
Fot. 8. Siostry z RDEB karmione przez matke i piele-
gniarke przez gastrostomie. Zrédlo: ze zbioru wlasnego

Fot. 9. 17-letni chlopiec wazacy 35 kg, 2 lata po zalozeniu
gastrostomii przytyl 7 kg. Zrédlo: ze zbioru wlasnego
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Kolejnym powaznym problemem
jest dysfagia. Najczesciej jest spowo-
dowana powstatym w przelyku peche-
rzem. Zwykle po podaniu lekéw prze-
ciwbolowych i stosowaniu przez kilka
dni diety ptynnej dolegliwosci ustepu-
ja. Niektore dzieci jednak wymagaja
w tym okresie nawadniania droga do-
zylna. Wynikiem powtarzajacych sie
ran w przetyku jest jego zwezenie, kto-
re moze doprowadzi¢ do bardzo po-
waznego uposledzenia polykania. Tacy
pacjenci wymagaja badania kontrasto-
wego przetyku, a po potwierdzeniu
istnienia anatomicznego zwezenia, s3
kwalifikowani do rozszerzania. Prze-
prowadzamy je sposobem balonowania
pod kontrolg monitora rtg. Nie wol-
no rozszerza¢ przetyku sposobem bo-
ugienage! W przeciwienstwie do zwe-
zen przetyku spowodowanych innymi
przyczynami (np, oparzeniem che- Fot. 10. Balonowanie przetyku pod kontrolg monitora
micznym) zabiegu nie trzeba powta- rtg. Zrédlo: ze zbioru wlasnego
rzaé. Jednorazowe rozszerzanie zwy-
kle wystarcza na co najmniej 2 lata. Wykonalismy do tej pory 7 takich zabiegow
(fot. 10) [10, 11].

Niedokrwisto$¢ wystepowata u 45% (15) naszych pacjentéw z EB. Najnizsze po-
ziomy hemoglobiny siegaly 5,7 g/dl Jest to niedokrwistos¢ z niedoboru zelaza, kto-
rego poziom u 78% (25) dzieci byl ponizej normy. Nalezy w miar¢ mozliwosci uni-
ka¢ przetaczania krwi. Od 6 lat pacjentom z niedokrwistoscia podajemy dozylnie
zelazo (preparat Venofer). W zaleznosci od cigzko$ci anemii podajemy je w cyklu
2-3 razy w tygodniu az do pelnej naleznej dawki, lub okresowo raz na 2-3 mie-
sigce. Pozwolilo to unikna¢ przetaczania krwi u wszystkich leczonych na naszym
oddziale chorych [12].

Uposledzona koordynacja ruchowa tych dzieci jest spowodowana kilkoma czyn-
nikami: zmianami bliznowatymi na skdrze stop utrudniajacymi sprawne poruszanie
sie, deformacja rak, osteoporoza wynikajaca z matej aktywnosci fizycznej, niedobo-
rem witaminy D,, ograniczaniem aktywnosci dzieci przez rodzicéw, starajgcych sie
chroni¢ je przed urazami [13]. Na naszym oddziale umozliwiamy odbywanie 1-2-ty-
godniowych turnuséw, podczas ktorych dziecko codziennie ¢wiczy pod okiem do-
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Fot. 11. Cwiczenia rak pod okiem rehabilitanta. Zrédlo:
ze zbioru wlasnego

Fot. 12. Zajecia ogélnorozwojowe na obozie zorganizo-

wanym przez DEBRE. Zrédlo: ze zbioru wlasnego

$wiadczonego rehabilitanta, a rodzice
sg instruowani, jak kontynuowa¢ ¢wi-
czenia w domu (fot. 11, 12).

Jednym z najwigkszych wyzwan
dla chirurga zajmujacego sie¢ chory-
mi z EB sg operacje deformacji ragk. Na
naszym oddziale przeprowadzono 17
takich operacji u dwanasciorga dzie-
ci. Metody leczenia zmienialy si¢ wraz
znabywaniem przez nas do§wiadczenia
i dostepem do nowych, coraz lepszych
opatrunkoéw. Pierwsze operacje wyko-
nywali$my stosujac tzw. ,,degloving ma-
nouver” (fot. 13) oraz przeszczepy skory
pelnej grubosci na miejsca z obnazony-
mi $ciggnami lub peczkami naczynio-
wo-nerwowymi i opatrunki z nattusz-
czonego tiulu [14, 15, 16, 17, 18]. Rany
po takich operacjach goily sie zwykle
ok. 2 miesiecy.

Wykorzystujac doswiadczenie z le-
czenia oparzen, jako pierwsi na $wie-
cie zastosowalismy rekawice z Biobra-
ne, co pozwolito na skrécenie leczenia
i zmniejszenie ilosci zmian opatrun-
kéw przeprowadzanych w znieczuleniu
ogolnym [19, 20, 21] (fot. 14).

Fot. 13. ,,Degloving manouver”. Zrédlo: ze zbioru wtasnego
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Od 2 lat przeprowadzamy opera-
cje z zastosowaniem tzw. split-off gra-
ftu - przeszczepu naskdrka pecherza
wytwarzanego na niezmienionej sko-
rze. W polaczeniu z nowoczesnymi, nie
przylegajacymi do rany opatrunkami
(Mepitel, Mepilex, Polymem), opatrun-
kami zawierajacymi srebro (MepilexAg,
Polymem Silver, ActicoatAg Absorbent)
oraz zelami do ran (np. Prontosan),
zwykle uzyskujemy wygojenie wiek-
szosci ran w ciggu ok. 1 miesiaca (fot.
15, 16) [6, 22].

Fot. 14. Rekawica z Biobrane. Zrédto: ze zbioru wtasnego

Ciagle najwiekszym problemem jest zaopatrzenie ortopedyczne po zabiegu. Od
lat nie mozemy znalez¢ zakladu sprzetu ortopedycznego, ktory produkowalby in-
dywidualnie dopasowane ortezy z odpowiedniego, nietraumatycznego materialu.

Fot. 15. Wysokospecjalistyczne opatrunki stosowane
po operacji deformacji reki. Zrédto: ze zbioru wlasnego

Zdjecie 16. Operacje z wykorzystaniem split-off graft.
Zrédto: ze zbioru wlasnego
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Niestety nawroty deformacji rak sa w tej jednostce chorobowej nieuniknione, bez
wzgledu na metode operacji. W literaturze opisywane sg przecigtnie po 2-5 latach
od operaciji, co jest zgodne z naszymi obserwacjami [16, 23, 24].

W najblizszym czasie planujemy rozszerzy¢ naszg dziatalnos¢ o wprowadzenie
badan densytometrycznych i leczenie bifosfonianami. Chcieliby$my réwniez roz-
poczaé podawanie Erytropoetyny jako uzupelnienie terapii Venoferem.

Mimo stalej poprawy i rozszerzania pomocy medycznej, jaka oferujemy dzieciom
chorym na Epidermolysis bullosa, wcigz istnieje mnostwo nierozwigzanych proble-
moéw. Do najwazniejszych nalezg: brak specjalistycznej opieki stomatologicznej [25]
oraz brak wspolpracy z onkologiem zaznajomionym ze specyfika raka kolczystoko-
morkowego powstajacego na podiozu przewleklych ran tych pacjentéw. Rak kolczy-
stokomodrkowy jest obecnie gléwng przyczyng $miertelnosci w niektérych typach
EB [26, 27]. Konieczne jest rozwinigcie stalej wspolpracy z nefrologiem i kardiolo-
giem ze wzgledu na powiktania i niewydolnos¢ narzadéw wystepujaca coraz czg-
$ciej wraz z wydluzeniem si¢ Zycia chorych. O dobrym zaopatrzeniu ortopedycznym
wspominano juz wczesniej. Wszystkie te problemy, jak réwniez leczenie pacjentéw
po 18. roku zycia, bylyby rozwigzane, gdyby, na wzor wielu krajow, powstalo w Pol-
sce ,EB centrum”. Kolejnym zagadnieniem jest zaopatrzenie w wysokospecjali-
styczne i nieprzylegajace do ran opatrunki. Od stycznia biezgcego roku duza czes$é
takich opatrunkéw znalazta sie na licie lekéw refundowanych i pacjenci otrzymu-
ja je za niewielkg oplata. Jednak ze wzgledu na brak odrebnie finansowanych pro-
cedur dla Epidermolysis bullosa, jednostki przyjmujace takich pacjentéw ponosza
bardzo wysokie koszty ich leczenia.

Zycie 0séb z EB, ktdre w dzisiejszych czasach dozywajg 40, a nawet 50 lat, jest
zwigzane z cigglym bolem. Jest to schorzenie rzadkie. Ze wzgledu na niska znajo-
mos$¢ w polskim systemie ochrony zdrowia specyfiki i standardéw postepowania
z chorymi, pacjenci ci, w czasie poszukiwania pomocy medycznej, s3 narazeni na
dodatkowe, niepotrzebne cierpienie, zaréwno fizyczne, jak i psychiczne. Z tego po-
wodu sprawa niezwykle pilng jest nie tylko stworzenie ,,EB centrum”, co zblizytoby
nas do poziomu opieki wigkszos$ci krajow w Europie, ale takze rozpowszechnianie
wiedzy o tej jednostce chorobowej wérdd lekarzy réznych specjalnosci, szczegdlnie
lekarzy pierwszego kontaktu i pediatrow.
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Wstep

Intensywny rozwdj medycyny z jednej strony pozwolil na opanowanie wielu cho-
réb zakaznych, choréb z niedozywienia, z drugiej zas strony ujawnil czestsze wy-
stepowanie choréb genetycznych.

Genodermatozy to grupa choréb skory, ktérych wystepowanie uwarunkowane
jest genetycznie. S to choroby monogenowe, dziedziczone autosomalnie recesywnie
lub dominujgco. W schorzeniach tych zmiany chorobowe dotycza czesciej naskor-
ka, rzadziej skory wlasciwej. Genodermatozy moga wystepowac pod rdzna postacia,
tj.: choroby przebiegajace z pojawiajacymi si¢ bolesnymi pecherzami na skorze, blo-
nach §luzowych czy narzadach wewnetrznych (Hailey-Hailey i Epidermolysis bul-
losa), choroby ze zmianami na skérze spowodowanymi zaburzeniami w rogowace-
niu naskérka - rogowiec stop i dloni, rybia tuska zwykla, rybia tuska wrodzona.

Epidermolysis bullosa hereditaria to grupa niejednorodnych klinicznie, rzad-
kich wrodzonych choréb skoéry i nablonkow [1].

Epidemiologia i etiologia

Szacuje sie, Ze zaleznie od postaci, EB wystepuje z czgstoscia 1:100 000-1:500 000
zywych urodzen [2].

Epidermolysis bullosa simplex - to najczesciej wystepujaca posta¢ EB, dziedzi-
czona w sposob autosomalny dominujacy [3]. Mutacje dotycza gendéw, ktdre kodu-
ja keratyne 5 i 14, oraz wady blizej nie znanych enzymdw proteolitycznych, powo-
dujacych niszczenie keranocytow.
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Epidermolysis bullosa junctionalis - powstaje na skutek mutacji genéw, odpo-
wiedzialnych za bialka warunkujace prawidiowe zakotwiczenie blony podstawne;j
[2]. Nieprawidtowosci dotyczg hemidesmosomoéw, czyli potaczen pomiedzy komor-
kami warstwy podstawnej a warstwa podstawng [3]. Dziedziczenie postaci hemi-
desmosomalnej moze by¢ autosomalne recesywne lub dominujgce. Posta¢ $mier-
telna Herlitza to posta¢ najrzadsza i dziedziczona jest autosomalnie recesywnie.

Uogdlniona posta¢ Epidermolysis bullosa dystrophica dziedziczona jest autoso-
malnie recesywnie, posta¢ ograniczona — autosomalnie dominujaco. Mutacje doty-
czg genu COL A, odpowiedzialnego za prawidlowe funkcjonowanie kolagenu VII
(1], ktérego wlasciwosci fizykochemiczne zostajg zmienione. Kolagen VII odpowia-
da za prawidtowe polaczenie naskorka i skory.

Objawy i przebieg schorzenia

Epidermolysis bullosa simplex (EBS) — Posta¢ simplex stanowi ok. 90% wszyst-
kich zachorowan [4]. Rozwdj psychiczny dzieci jest nie zaburzony. Fizycznie réwniez
rozwijaja si¢ one prawidtowo. W zaleznosci od nasilenia objawéw i wieku, w ktérym
pojawiaja sie pecherze, wyrdzniamy trzy, najczesciej wystepujace podtypy EBS [5]:

— Posta¢ Dowlinga—Meara - choroba o ciezkim przebiegu w okresie wczesnego dzie-
cinstwa. Zmiany zauwazalne sa w chwili narodzin lub pojawiaja si¢ w ciagu kilku
dni. Duze i krwotoczne pecherze wystepujace w pierwszej kolejnosci na dloniach
i stopach, stopniowo obejmuja cale cialo. Réwnoczesnie z uogélnionymi zmia-
nami skérnymi pojawiajg si¢ zmiany na blonach §luzowych. Okres pierwszych
tygodni zycia, kiedy choroba jest nasilona i wystepuja zmiany uogélnione, jest
okresem o duzej $miertelnosci. Szacuje sie, ze $miertelnos¢ tej postaci wynosi 40%
[5]. W pozostatych przypadkach objawy stopniowo wycofuja sie. Pecherze uste-
pujac nie daja blizn, ale mozna zaobserwowac przebarwienia i prosaki. Zauwazal-
na jest dystrofia paznokci. Z uptywem lat zmiany moga obejmowac tylko dtonie
i stopy, objawia¢ si¢ nadmiernym rogowaceniem naskorka i potliwoscia.

— Posta¢ Koebnera — o nieco lzejszym przebiegu niz posta¢ Dowlinga-Meara.
Pierwsze pecherze moga wystepowac przy urodzeniu. W niektdrych przypad-
kach po raz pierwszy pojawiaja sie przed ukonczeniem 1 roku zycia [5]. Zmiany
wystepuja na potylicy, skdrze grzbietu i konczynach dolnych, ale najczesciej po-
jawiajg si¢ na dloniach i stopach, rzadko obejmujac paznokcie. Zmiany pod po-
stacig surowiczych, dobrze napietych pecherzy, moga wystepowac przez wiele lat,
jednak w wieku dojrzalym mozna zaobserwowa¢ poprawe stanu zdrowia.

- Najlagodniejsza odmiang EBS jest poronna posta¢ Cockayen'a-Webera. Wyste-
powanie zmian skoérnych jest ograniczone do stop i dloni. Mozna zaobserwo-
waé wzmozong potliwo$¢. Pecherze moga tez pojawiac si¢ w miejscach nara-
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zonych na mechaniczne urazy, np.: na szyi z podraznienia kotnierzem koszuli.
Objawy pojawiaja sie¢ w ré6znym wieku, w okresie wczesnego dziecinstwa jak
i dojrzato$ci. Zmiany nie dotycza paznokci, uzebienia oraz bton sluzowych.

Pozostate, rzadkie postacie EBS [6]:

- Ogna - dziedziczona autosomalnie dominujgco, wystepuja zaburzenia w eks-
presji plektyny.

- Letalna z akantolizg - najciezsza, letalna posta¢ EBS, dziedziczona autoso-
malnie recesywnie. Objawy uogélnione wystepuja przy urodzeniu lub tuz po.
Pecherze ustepujac nie pozostawiaja blizn i prosakéw. Dzieci umierajg przed
ukonczeniem 24 miesigcy.

— Z dystrofig migsniowa — rzadka posta¢ dziedziczona autosomalnie recesyw-
nie. Mutacja dotyczy plektyny, biatka, ktdre jest obecne w pétdesmosomach
jak i w tkance migsniowej. Uogdlnione zmiany moga by¢ zauwazalne juz po
urodzeniu lub pojawi¢ si¢ w ciagu kilku pierwszych dni Zycia. Pojawiaja si¢
zaréwno na skorze jak i blonach sluzowych. Ustepujac daja blizny i prosaki.
Dystrofi¢ migsni obserwujemy przed konicem 12 mies. Zycia.

— Z przebarwieniami - tagodna posta¢ charakteryzujaca si¢ wystepowaniem
przebarwien. Zmiany moga by¢ obecne w chwili narodzin lub powsta¢ we
wczesnym dziecinstwie. Przebarwieniom mogg towarzyszy¢ zmiany rogowe
dloni i stop. Powierzchowne, swedzace zmiany ustepujac pozostawiajg prze-
barwienia i prosaki.

Epidermolysis bullosa junctionalis (EBJ) obejmuje ok. 1% zachorowan. W tej gru-

pie choréb rowniez wyrézniamy kilka podtypow.

— Odmiana Herlitza EBJ, to bardzo ciezka, letalna posta¢. Zmiany obserwujemy juz
w chwili urodzenia lub wkrétce po. Pecherze powstajace na calym ciele, duza wraz-
liwo$¢ skory na urazy powoduje powstawanie rozleglych, trudno gojacych sie nad-
zerek. Pecherze i nadzerki tworza si¢ rowniez na blonach §luzowych w jamie ust-
nej, gardle, krtani. W niektdrych przypadkach moga obejmowac nawet tchawice
ioskrzela [5]. Calos¢ zmian prowadzi do zaburzen wodno-elektrolitowych. Wigk-
szo§¢ dzieci umiera w przeciggu kilku dni, czesto naskutek wtornych infekcji. U tych,
ktoére przezywaja pierwsze 12 miesiecy zZycia obserwuje si¢ ziarninowanie nadzerek,
ktdre powstaja w miejsce tworzacych sie i fatwo pekajacych pecherzy.

— W EB] typu nie-Herlitza, stosunkowo rzadkiej postaci, pecherze s3 juz obec-
ne w chwili narodzin. Poczatkowo mozna zaobserwowac podobienstwo do
postaci Herlitza, ale nasilenie objawow jest duzo mniejsze. Zmiany ustepuja,
pozostawiajac zaniki. Charakterystyczne dla tej postaci jest rozlegle lysienie
i dystrofia paznokci [5]. U pacjentéw, ktorzy dozywaja wieku dorostego, moga
wystapi¢ zwezenia przetyku, krtani i cewki moczowe;j.

— EBJ ze zwe¢zeniem odzwiernika - to postaé, w ktdrej pecherze s obecne od
urodzenia. Gojac si¢, nie pozostawiajg blizn i prosakéw. Mozna natomiast
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stwierdzi¢ dystrofi¢ paznokci. Rdwnoczesnie z wystepowaniem zmian peche-
rzowych na skdrze stwierdza si¢ zwezenie lub zaro$nigcie odzwiernika. W pi-
$miennictwie mozna znalez¢ ok. 50 przypadkow, ktore zakonczyly sie zgonem
w ciagu kilku pierwszych miesigcy zycia [6].

— Epidermolysis bullosa dystrophica (EBD). Blaszka gesta (lamina densa) - po-
nizej tej warstwy tworzg si¢ pecherze. W tagodnej postaci zmiany maja cha-
rakter zlokalizowany, w cigzkiej — uogélnionych zmian skérnych [5]. Posta¢
Hallopeau-Siemens, dziedziczona recesywnie odmiana wystepuje czgsciej i ma
powazniejszy przebieg niz postacie dziedziczone autosomalnie dominujaco
[7]. Pecherze sa obecne juz przy urodzeniu. Duze, dobrze napigte, wypelnio-
ne plynem surowiczym lub krwistym, powstajace samoistnie lub w wyniku
dziatania mechanicznego. Najintensywniejsze zmiany obserwujemy na dlo-
niach i stopach, gdzie moze nawet wystapic brak skory. Pecherze bardzo fatwo
pekaja, obnazajac krwawiaca powierzchni¢. Zmiany, gojac si¢, pozostawiaja
blizny zanikowe i prosaki [8]. Liczne blizny powstate po wygojonych pecher-
zach na dloniach i stopach prowadzg w efekcie do palcozrostow. Problemem
sg rowniez pecherze wystepujace na btonach sluzowych, ktére moga prowa-
dzi¢ do bliznowacenia, co za tym idzie, do zwezenia przetyku, cewki moczo-
wej [9]. Jezeli jednoczesnie z ktorakolwiek postacia EBH wystapi wrodzony,
ograniczony brak skdry, schorzenie to okreslamy zespotem Barta [8].

Problemy dermatologiczne

Dolegliwo$ci bélowe, utrudnienia w codziennym zyciu s3 w pewnym stopniu za-
lezne od miejsca, w ktéorym wystepuja pecherze i od tego, na jakiej glebokosci na-
skorka powstaja. Pecherze tworzg si¢ na skorze w wyniku mechanicznego czynni-
ka lub samoistnie. Nie mozna dopusci¢ do ich powigkszania, co nastepuje, gdy si¢
je pozostawia. Za kazdym razem jalowg igla nalezy je przeklu¢, nie usuwajac przy
tym skory pecherza. Taki przekluty pecherz nie wymaga zalozenia opatrunku. Po-
zostawiony — zasycha i goi sie. Jezeli skdra z peknietego pecherza zostanie zerwana,
powstala rane nalezy uwaznie i delikatnie oczysci¢ i natozy¢ mas¢. Dopiero na to
zostaja zalozone jalowe opatrunki. Na rynku dostepne sa opatrunki ze specjalnego,
nieprzywierajacego materiatu. Taki opatrunek mozna tatwo zdja¢, nie powodujac
uszkodzenia powstajacego pod nim nowego naskdrka. Profilaktycznie mozna stoso-
wac krem bakteriobdjczy na rany. Jesli wystapia ogolne objawy zakazenia, konieczne
moze by¢ zastosowanie antybiotyku. Duza wrazliwo$¢ skory na urazy mechanicz-
ne powoduje, ze ich unikanie to podstawa profilaktyki. Bardzo wazny jest tu dobor
odpowiedniej odziezy: skarpetki bez $ciaggaczy, luzne, nie przylegajace do ciata inne
cze$ci garderoby, wykonane najlepiej z przewiewnego i miekkiego materiatu [6].
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Problemy z odzywianiem

Dzieci, u ktorych zaraz po narodzinach stwierdza sie obecno$¢ pecherzy, czesto
nie s3 w stanie ssac piersi. Bolesne, fatwo pekajace pecherze w jamie ustnej s zré-
dlem dolegliwos$ci bolowych. Kazda préoba karmienia dziecka smoczkiem réwniez
jest problemem. Czgsto przez okres kilku pierwszych dni dzieci sg karmione paren-
teralnie. Stopniowo wprowadza si¢ zywienie dojelitowe. Jesli zmiany w jamie ustnej
nadal uniemozliwiaja ssanie, podajemy mleko przez sonde [8].

Wecigz tworzgce si¢ na calym ciele rany, nawracajace procesy gojenia powodu-
ja, ze dziecko cho¢ male, ma zwigkszone zapotrzebowanie kaloryczne w poréwna-
niu ze zdrowymi réwiesnikami. Aby dziecko w miare chetnie przyjmowato positki,
muszg one by¢ odpowiednio przyrzadzone i estetycznie podane. Wiasciwa musi by¢
ich konsystencja: najlepiej papkowate, wilgotne pokarmy, fatwo przechodzace przez
przelyk. Na dobe trzeba dziecku zapewni¢ nawet dwa razy wiecej kcal w diecie niz
zdrowemu dziecku w tym samym wieku, np. dziecko zdrowe w wieku 4 lat potrze-
buje 1700 kcal, a 4-letnie dziecko z EB wymaga 3000-3500 kcal. Mozemy podawac
specjalne odzywki np. Nutridrink, ktére pokryja w pewnym stopniu zapotrzebo-
wanie energetyczne. Kazdy posilek musi by¢ wzbogacony odpowiednimi dodatka-
mi, np. zupy, sosy z dodatkiem 30% $mietany. Wszystko po to, by dostarczy¢ odpo-
wiednig iloé¢ kcal, biatka i innych sktadnikow.

Mimo to przewlekajace si¢ niedobory kaloryczne w diecie z uptywem czasu daja
mniejszy od oczekiwanego przyrost wagi ciata dziecka. Energia czerpana z positkow
jest wykorzystywana do naprawy i odbudowy skdry. Przy podazy mniejszej ilosci
kcal niz wskazana, organizm nie ma juz budulca na rozwdj dziecka. Dziecko sta-
je si¢ niedozywione. Organizm boryka si¢ tez z niedoborami witamin i mineratéw.
Stosunkowo czgsto wystepuje anemia z braku zelaza. Moze to wymagac suplemen-
tacji preparatami farmakologicznymi.

Caly czas monitorujemy wage dziecka nanoszac dane na siatke centylowa. W mo-
mencie, kiedy waga dziecka znajduje si¢ ponizej 10 centyla, trzeba uzna¢ koniecz-
nos¢ zalozenia gastrostomii. Te decyzje rodzice zostawiajg na koniec, kiedy jest to
absolutnie niezbedne. Dzieciom odzywianym poprzez stomie zywieniowa, kontro-
lujemy zalegania, minimalizujac w ten sposéb ryzyko zachty$niecia. W przypadku
zalegania w ilosci ponad 200 ml, nalezy ograniczy¢ podaz positkow.

Karmienie dziecka przez gastrostomie odzywcza wymaga uwagi, by nie doszto
do powikian mechanicznych, np. uszkodzenia drenu, wyrwania PEGa lub zaka-
zenia [10]. Najczesciej spotyka sie zakazenia skory i otaczajacej tkanki podskdrnej
z typowymi objawami, tj.: zaczerwienienie, obrzgk, bél i wyciek (moze by¢ ropny)
z miejsca zalozenia PEGa. Zakazenia te powstajg na skutek zadrapan, niewlasciwej
pielegnacji stomii [11]. W takiej sytuacji moze zaistnie¢ koniecznos$¢ antybiotyko-
terapii. Miejscowo mozna uzy¢ np.: Octenisept lub Bactroban. Z powodu nieprawi-
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dlowej pielegnacji moga powsta¢ odparzenia lub odlezyny w miejscu zalozenia ga-
strostomii [12]. Obserwacja PEGa pod katem powiktan niezaleznych od pielegnaciji,
takich jak: przetoki, perforacja przewodu pokarmowego i zapalenie jamy otrzew-
nowej, jest réowniez konieczna.

Poza niedoborami ilo§ciowymi i jakosciowymi w diecie, u dzieci wystepuje sklon-
no$¢ do zapar¢. By im zapobiegad, dziecko powinno wypié przynajmniej 1,5 litra ptynow
dziennie, a jest to bardzo trudne, poniewaz dzieci te nie odczuwajg potrzeby, by przyj-
mowac tyle plynéw. Jezeli w dolnym odcinku przewodu pokarmowego powstaja peche-
rze, w czasie defekacji moga one ulec rozerwaniu. Dziecko kojarzy bol z oddawaniem
stolca i powstrzymuje ten odruch, co wzmaga zaparcia i poteguje bol. Aby jak najlzej
ta czynnos¢ przebiegala, w diecie dziecka musi by¢ duzo blonnika i ptynow.

Powiklania wynikajace z choroby

Pecherze tworzace si¢ na blonie §luzowej jamy ustnej sa znacznym utrudnie-
niem podczas przyjmowania positkdw, ograniczaja tez ruchomosc¢ jezyka. Nadzerki,
owrzodzenia, zakazenia sg czesto bardzo trudne do wyleczenia. Wymioty i proble-
my z przetykaniem moga by¢ skutkiem zwezen przetyku. Blizny powstajace w jego
obrebie sg wskazaniem do chirurgicznej interwencji [12]. Obecnos$¢ zmian choro-
bowych w §luzéwce przewodu pokarmowego jest przyczyng zaburzen wchlaniania
[13]. Stad ktopoty z niedowaga, niedozywieniem, znacznymi niedoborami mineral-
nymi i witaminowymi.

U nieco wiekszych dzieci mozemy zaobserwowac zaburzenia rozwojowe zebow —
niedorozwdj, ubytki szkliwa, szybki rozwéj préchnicy czy zaburzenia mineralizacji
z¢bow [14]. Dzieci z uogélnionymi zmianami sg szczego6lnie narazone na zakazenia.
Higieniczne mycie rak przed kazdorazowym podejsciem do dziecka pozwala usu-
nac ze skory przejsciowy flore bakteryjng [15]. Rany, ktére pojawiajg si¢ nieustan-
nie wymagaja odpowiedniego postepowania, zwlaszcza zachowania zasad aseptyki
iantyseptyki. Mimo to obserwujemy u dzieci nadkazenia grzybicze i bakteryjne [14].
Dzieci te s3 w grupie ryzyka zachorowan na sepse, ze wzgledu na otwarte, saczace
rany. Pekajace pecherze na dloniach i stopach, gojac sie, pozostawiaja blizny, ktore
z przykurczami dajg efekt ,,kokonu” [16]. Przykurcze palcéw wystepuja u dzieci z DEB
Hallopeau-Siemens. Jest to nieunikniony objaw zwigzany z bliznami, ktére w wyni-
ku ustepowania pecherzy powstaja na palcach, ograniczajac ich ruchomos¢. Dlatego
dzieci te s3 w najwiekszej grupie ryzyka tworzenia si¢ palcozrostow rzekomych. Ry-
zyko w tej grupie wynosi az 95% [12]. Sptywajacy naskdérek ma grubsza warstwe kol-
czysta, co sprzyja szybkiemu powstawaniu zrostow [14]. Aby zapobiega¢ przykurczom
i placozrostom, mozna na noc stosowa¢ odpowiednio dobrang szyne, np. silikonows,
a w ciggu dnia zaklada¢ delikatne, dopasowane indywidualnie rekawiczki [12].
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Specyfika choroby i brak mozliwosci zapobiegania powstawaniu blizn powoduje,
ze rak kolczysto-komodrkowy jest realnym zagrozeniem dla chorych dzieci. Zmia-
ny rakowe moga z uplywem lat rozwijac si¢ w bliznach skory i bton §luzowych [9].
Kardiomiopatia jako powiklanie rozwija si¢ u 10% dzieci chorych na DEB Hallo-
peau-Siemens [17].

Zmiany moga obejmowac nie tylko skore, ale i nablonek przewodéw pokarmo-
wego, oddechowego, moczowego, powiek i oczu. Na rogéwce moga pojawic sie pe-
cherze samoistnie lub na skutek zadziatania czynnika zewngtrznego, np. piasku lub
z powodu zbyt suchego oka. Powstajace nadzerki mogg prowadzi¢ do zmetnienia
rogéwki [8, 12]. Nalezy chroni¢ oczy przed czynnikami draznigcymi. Moga to by¢
odpowiednio dobrane przez lekarza krople nawilzajace, zel, okulary.

Cierpiace dziecko bardzo niechetnie podejmuje aktywno$¢ fizyczng. Unikanie
ruchu, przyjmowanie pozycji ciala, ktéra niweluje dolegliwoséci bélowe wplywa na
ostabienie mie$ni, na pojawienie sie przykurczy. Aby zapobiec trwaltym komplika-
cjom majacym wplyw na zycie dorosle, konieczne jest wdrozenie i utrzymanie re-
habilitacji dostosowanej do mozliwosci dziecka [18].

Leczenie

Epidermolysiss Bullosa to choroba nieuleczalna. Leczenie jest przede wszystkim
objawowe. Postepowanie ogranicza si¢ do minimalizowania powiklan i fagodzenia
skutkéw choroby [19].

Miejscowe leczenie sprowadza si¢ do prawidlowego zaopatrywania ran, ktére
powinny by¢ przemywane 0,9% NaCl i zabezpieczane jalowymi opatrunkami. Bio-
rac pod uwage delikatno$¢ skory i jej podatnos¢ na urazy, opatrunki nalezy wyko-
nywac¢ delikatnie i nie uzywac plastréow do ich mocowania [6].

Przykurcze, blizny, rzekome palcozrosty, ktére powstalty mimo wiasciwej rehabi-
litacji, mozna leczy¢ chirurgicznie. Operacyjne uwolnienie palcéw pozwala dzieciom
na wieksza samodzielnos¢. S to zabiegi powtarzalne z powodu nawracajacego proble-
mu co ok. 1,5-2 lat [20]. Po rozdzieleniu i wyprostowaniu palcéw pojawia sie problem
zaopatrzenia powstalych ran. Dotychczas stosowano fragmenty autogennej skory, ale
w zwiazku z koniecznoscig wielokrotnych pobran, brakuje miejsc, z ktérych mozna
pobrac zdrowa skore. Z tego powodu rany sg opatrywane polipropylenowsa siatka do
leczenia oparzen [21]. Stosowanie jej nie przyspiesza znacznie procesu gojenia, po-
zwala jednak zmniejszy¢ ilos¢ opatrunkéw po operacji, ktére sa wykonywane w znie-
czuleniu [22]. Jest to istotne u tych chorych, poniewaz kazde znieczulenie wigze si¢
z obcigzeniem organizmu. W zwigzku z tym, ze EB jest choroba wrodzong, autogen-
ne przeszczepy s czasowym rozwigzaniem, zmniejszajagcym chwilowo dolegliwosci.
Poniewaz pobierane fragmenty skory posiadaja ten sam wadliwy gen, nie jest mozli-
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we pobranie ich bez oderwania naskdrka. Dlatego najczesciej pozostawia si¢ odkry-
ta skore wlasciwa do wytworzenia wlasnego naskdrka, a petnej grubosci przeszczep
umieszcza si¢ na odstonietych nerwach, naczyniach i $ciegnach [16]. Stosowanie
sztucznej skory tez nie przynosi zamierzonego efektu, poniewaz komorki sztucznej
skory sa zastepowane wlasnymi, nieprawidtowo dzialajacymi komorkami [23].

W pismiennictwie medycznym mozna takze znalez¢ doniesienia o pozytyw-
nych skutkach leczenia fenytoing [7], ktorej uboczne dziatanie pod postacig wtok-
nienia tkanek, ma pozytywne dzialanie w leczeniu EBH. Doniesienia te niestety nie
znalazly potwierdzenia w przeprowadzonych badaniach z randomizacjg [7]. Lite-
ratura donosi, Ze w 2006 roku zostala zastosowana pierwsza terapia genowa u pa-
cjenta z JEB typu non-Herlitz z ogromnym sukcesem. Kolejny pacjent jest w trakcie
badan przed przeprowadzeniem terapii [2]. Badania molekularne nad EB, prowa-
dzone od ponad dekady, wciaz ujawniajg nowe mutacje choroby. Wyniki uzyskane
z prowadzonych badan majg ogromne znaczenie diagnostyczne; nie tylko stwarzajg
mozliwosci zglebienia wiedzy o patofizjologii EBH, ale maja réwniez zastosowanie
w diagnostyce prenatalnej. W 11 tygodniu ciagzy mozna pobra¢ wycinek skory pto-
duizidentyfikowa¢ mutacje gendw, jesli taka wystepuje. W przypadku potwierdze-
nia u plodu mutacji genéw odpowiadajacych za wystapienie ciezkiej postaci EBH,
rodzice moga podja¢ decyzje o ewentualnym zakonczeniu cigzy [24].

Zadania pielegniarki w opiece
nad dzieckiem hospitalizowanym

Dziecko z EBD wymaga szczegdlnej pielegnacji (tab. 1), w ktorej po przejsciu
odpowiedniego przygotowania mogg uczestniczy¢ jego rodzice/opiekunowie.

Noworodek z EB, jezeli nie ma przeciwwskazan, uktadany jest w 16zeczku. Cie-
ple i wilgotne powietrze inkubatora moze nasila¢ dolegliwosci bolowe i zwigkszy¢
tempo powstawania nowych pecherzy. Nalezy zadba¢, by posciel w tézeczku byla
jatowa i codziennie zmieniana. Aby zapobiega¢ otarciom skory, na materac mozna
zalozy¢ specjalng powloczke np. Parafricta. Konieczne jest wypracowanie metody
podnoszenia dziecka w taki sposob, by nie prowokowa¢ powstawania nowych pe-
cherzy (nie jest wskazane podnoszenie chwytajac pod pachy) [18].

Aby zmniejszy¢ dolegliwosci, ztagodzi¢ $wiad skory, wskazane jest wykonywa-
nie 2 razy na dobe kapieli z dodatkiem KMnO,; mozna réwniez uzywac emolien-
tow. Po kapieli osuszamy skore dotykiem, nie wolno jej pociera¢, by nie sprowoko-
wac powstania nowych pecherzy lub porozrywac istniejacych. Natluszczamy cialo
dziecka tagodnymi $rodkami przeznaczonymi do pielegnacji wrazliwej skory. Po-
wstajace nowe pecherze nakluwa sie celem ewakuacji ich zawartosci. Na to miejsce
zaklada sie opatrunki z preparatem Silol 350 lub inne, jak np. hydrozele. Te anty-
adhezyjne opatrunki mocowane s elastycznymi bandazami.
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Zapobieganie nowym pecherzom staje si¢ priorytetem w opiece i pielegnacji
dziecka. Pieluszki zakladamy uwazajac, by ich brzegi nie ocieraly skory. Moze za-
istnie¢ konieczno$¢ wyscielenia brzegéw pieluchy migkka tkaning. Odziez powinna
by¢ przylegajaca, aby zapobiegac otarciom, ale jednoczesnie nie moze krepowac ru-
chéw. Ubrania ze szwami zaktadamy na lewg strone, by szwy nie podrazniaty sko-
ry i nie prowokowaty $wiezych zmian. Odziez powinna by¢ przewiewna z migkkiej
bawelny. Nalezy unika¢ tkanin z domieszka sztucznych nici, ktdre moga wptywaé
na potliwo$¢ skory dziecka i stan pecherzy [18].

Pecherze na blonie §luzowej moga trudno si¢ goi¢, krwawié przy kazdej prébie
karmienia. Jesli stosowanie zelu przeciwbdlowego na sluzéwki jest niewystarczaja-
ce, mozna ulatwi¢ dziecku ssanie, stosujac smoczek Habermanna. Jest to specjalny
smoczek, posiadajacy zawor, ktéry wymaga od dziecka mniejszej sily ssania [18].
Dziecko lzej naciska na smoczek, co moze ograniczy¢ powstawanie nowych lub pe-
kanie istniejacych pecherzy. Jesli i to nie przynosi efektu, zaktada si¢ sonde do Zo-
fadka. Utatwia to karmienie dziecka odpowiednig dla wieku porcja mleka, jedno-
cze$nie umozliwia nieco szybsze gojenie si¢ zmian w jamie ustnej. Po wygojeniu sie
zmian podejmujemy ponownie proby karmienia smoczkiem.

Tab. 1. Plan pielegnacji noworodka z EBD przebywajacego w szpitalu. Opracowanie wlasne

Problem

. . Cel dziatania
pielegnacyjny

Postepowanie pielegniarskie

— Przestrzeganie zasad aseptyki i antyseptyki
w trakcie wykonywania zabiegow
pielegnacyjnych i diagnostycznych (jatowe
rekawice, fartuchy jednorazowe)

- Ograniczenie ~ Toaleta ciala, kapiel dziecka w KMnO,,emolien-

zmian skornych

Latwo pekajace
surowicze
pecherze na
skorze catego
ciata

Zapobieganie
zakazeniom

tach lub innych preparatach wg zalecen lekarza

- Natluszczanie skory

Stosowanie jalowych opatrunkéw na rany
Stosowanie jalowej poscieli

Stosowanie lekow wg zlecen lekarza
Utrzymywanie czysto$ci sali — rezim sanitarny

Zapobieganie
powstawaniu
nowych
pecherzy

Odpowiednia technika podnoszenia

i pielegnacji dziecka

Dobér wygodnej, odpowiedniej odziezy,
dostosowanej do pory roku

Ochrona przed urazami

Nie przegrzewanie dziecka (unikanie
ukladania w inkubatorze)

Odpowiedni mikroklimat w pomieszczeniach
Wietrzenie pomieszczen
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Tab. 1. cd.
Probl
. rob e Cel dzialania Postepowanie pielegniarskie
pielegnacyjny
Zmniejszenie Stosowanie preparatéw znieczulajacych np.
dolegliwosci Sachol
bélowych Toaleta jamy ustnej z zastosowaniem Octeniseptu
Bolesne Zapobieganie Profilaktyka przeciwgrzybicza - podawanie
pecherze na zakazeniom lekéw na zlecenie lekarza
$luzdwee
jamy ustnej Stosowanie smoczka Habermanna
utrudniajace — Dostarczenie Odzywianie przez sonde Zoladkowa lub
ssanie odpowiedniej gastrostor.nl(; , C
oo Podawanie pokarméw czgsto, w malej ilosci,
ilo$ci mleka Lo
odpowiednia temperatura pokarmu
Kontrola masy ciala dziecka
Likwidacja lub Podawanie srodkéw przeciwbolowych i/
Bol i niepokdj zmniejszenie lub uspokajajacych na zlecenie lekarza przed
zwigzany dolegliwosci przystapieniem do zmiany opatrunku
z czesta zmiang | boélowych Kapiele umozliwiajace namoczenie
opatrunkow Uspokojenie opatrunkow i fatwiejsze ich zdjecie
dziecka
Anemia z powo- ) . Podawanie preparatow Zelaza wg zlecenia lekarza
. |~ Wyréwnanie . . . .
du utraty krwi . Przetaczanie preparatéw krwi wg zlecenia
. parametrow
lub z niedoboru . lekarza
\ krwi . .
zelaza Kontrola parametréw krwi
Zapobieganie Przestrzeganie zasad aseptyki i antyseptyki
. zakazeniom Uzywanie jalowych koreczkéw po
Zalozony - ; . . (o
wenflon Zapewnienie kazdorazowym podaniu ptynéw lub lekéw iv.
droznosci Przeptukiwanie kaniuli
wktucia

Zadania pielegniarki w opiece nad dzieckiem
po wypisie ze szpitala

Pielegniarka, jako osoba pelnigca samodzielng funkcje zawodowa w petni odpo-
wiada za swoje postepowanie, podejmowane decyzje [25]. Rola pielegniarki w opie-
ce nad dzieckiem przebywajacym w domu jest w duzym stopniu uzalezniona od
stanu dziecka. Obejmuje ona przede wszystkim edukacje. Wiedza rodzicéw i in-
nych czlonkéw rodziny ma ogromne znaczenie w sprawowaniu opieki nad dziec-



Zadania pielegniarki w opiece nad dzieckiem... 89

kiem z EB. Edukacje nalezy rozpocza¢ juz w momencie postawienia rozpoznania.
Rodzice muszg by¢ §wiadomi choroby dziecka, by mdc prawidlowo si¢ nim opie-
kowac¢. Pielegniarka sprawujgca opieke nad dzieckiem w srodowisku, tak jak ro-
dzice obserwuje dziecko pod katem nasilenia objawéw choroby czy wystapienia
powiktlan.

Jezeli stan dziecka wymagal zalozenia gastrostomii, to waznym elementem edu-
kacji jest nauczenie rodzicoéw jej obstugi. Pielegniarka i lekarz sg zobligowani do
przedstawienia wszystkich zasad i obowiazkow zwiazanych z odzywianiem dziec-
ka przez PEG.

Zmiany na skoérze moga zajmowac¢ nawet 90% powierzchni ciata dziecka [18].
Opatrunki, ktdre stosuje si¢ w ich leczeniu, nalezy wykonywa¢ codziennie. Jest to
bardzo meczace i bolesne dla dziecka. Przed rozpoczeciem zmiany opatrunkdéw
mozna podac dziecku leki przeciwbdlowe np. Ibufen. Najlepiej zmiang opatrun-
kéw wykonywac po kapieli, w trakcie ktorej namoczone opatrunki same odpadna,
co zmniejszy dolegliwosci bolowe dziecka.

Waznym elementem w pielegnacji dziecka jest zapobieganie przykurczom. Wy-
maga to bandazowania dloni w specjalny sposob, tak, by palce caty czas byly w od-
wiedzeniu. Rodzice/opiekunowie/pielegniarka wraz z dzieckiem, najlepiej w formie
zabawy, ¢wiczg ruchomos$¢ palcdw, co opdznia powstawanie przykurczy. Rehabi-
litacja obejmuje nie tylko dionie. Dziecko unikajace aktywnosci fizycznej z powo-
du dolegliwosci bolowych, z ostroznosci w konsekwencji moze borykac sie z pro-
blemami ostabienia czy zanikéw miesniowych. Rehabilitacja jest wigc niezbedna,
aby zapobiec powiklaniom [18]. U pacjenta przewlekle chorego istotny jest stan psy-
chiczny. Dziecko, ktére od urodzenia zyje z pewnymi utrudnieniami, patrzy na calg
sytuacje zupelnie inaczej niz ktos, kto w wyniku choroby czy wypadku nagle utra-
cit sprawnos¢ fizyczng. Mimo to przez caly czas powinien by¢ obecny w zyciu ta-
kiej rodziny psycholog [26].

Pielegniarka wspdlnie z psychologiem, lekarzami réznych specjalnosci (m.in.
chirurg, dermatolog, okulista) i rehabilitantem tworza zesp6t terapeutyczny. Ich
dzialania dla dobra pacjenta powinny si¢ uzupetnia¢, by przynies¢ mozliwie najko-
rzystniejszy efekt terapeutyczny.

Podsumowanie

Epidermolysis bullosa jest choroba jeszcze nie do konca poznang. W Polsce nie
ma o$rodka, ktéry méglby zapewnic¢ specjalistyczng opieke, jakiej wymagaja cho-
rzy. Wiekszos¢ potrzebnych masci, opatrunkéw nie jest refundowana [18]. Niski po-
ziom wiedzy na temat choroby, zaréwno pracownikéw ochrony zdrowia, jak i cale-
go spoleczenstwa sprawia, ze ludzie z EB czuja si¢ wyobcowani.
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