Kraniosynostoza

To wada wrodzona charakteryzujaca sig
przedwczesnym zro$nieciem jednego lub wielu
szwOw czaszki dziecka, co uniemozliwia jej
prawidtowy wzrost. Najcze$ciej zauwazana jest
zaraz po porodzie, cho¢ czesto widac jg takze w
USG prenatalnym. Czesto$¢ jej wystepowania
szacuje si¢ na 1:2000 urodzen, wigc w Polsce
rocznie rodzi si¢ okoto 200 dzieci z
kraniosynostozami. Czaszka  dziecka z
kraniosynostozg nie rozrasta si¢ w kierunku
prostopadtym do przedwczesnie zros$nigtego
szwu, co w efekcie powoduje jej nieprawidlowy ksztalt. Czasami dochodzi do zaro$nigcia
jednoczesnie kilku szwow czaszkowych powodujac znacznego stopnia deformacje czaszki. W takich
przypadkach moze doj$¢ do zespotu ostrego nadcis$nienia $rodczaszkowego, ktory grozi uszkodzeniem
mozgu i wymaga pilnej operacji. Na szczescie ostre nadcisnienie srodczaszkowe zdarza si¢ wyjatkowo
rzadko. Do najczgstrzych kraniosynostoz izolowanych zaliczamy:
kraniosynostoze strzalkowa, kraniosynostoze¢ czotows, jednostronng
kraniosynostozg¢ wiencowa, dwustronng kraniosynostoze wiencows,
oraz jednostronng kraniosynostoz¢ wegtowa.

W naszym przedszkolu wystepuje rodzaj kraniosynostozy zlozonej,
charakteryzuje si¢ kilkoma przedwczesnie zrosnigtymi szwami (dwoma
lub wigcej). Czestos¢ wystepowania tej wady szacuje si¢ na ok. 10%
wszystkich kraniosynostoz, czyli rocznie w Polsce rodzi si¢ okoto 20
takich dzieci.

Stwardnienie guzowate (SG, choroba Bourneville'a)

Nalezy do grupy choréb okre§lanych jako  dysplazje
neuroektomezodermalne lub fakomatozy, charakteryzujacych sie
obecnosciag zmian skornych oraz zmian rozrostowych w ukladzie
nerwowym, narzgdzie wzroku i narzadach wewngtrznych. Czgstosé
wystepowania choroby oceniana jest na 1:10 000, a w populacji
dziecigcej na 1:6800. Choroba ma charakter przewlekly i
postepujacy. Stwardnienie guzowate dziedziczy si¢ w sposOb
autosomalny dominujacy. Zachorowania rodzinne stanowig okoto
jednej trzeciej przypadkow choroby; pozostate sa sporadyczne lub wynikaja z mozaikowato$ci
gonadalnej ktoregos z rodzicow. Stwardnienie guzowate jest spowodowane mutacjg jednego z dwoch
gendéw: TSC1 na chromosomie 9 lub TSC2 na chromosomie 16. Stwardnienie guzowate moze
stwarza¢ istotne problemy diagnostyczne. Wptywa na szeroki wachlarz postaci klinicznych- od
cigzkich do ledwo zauwazalnych. Powiktania neurologiczne wystgpuja u okoto 85% pacjentow.
Objawi kliczniczne w postaci padaczki, opdznienia rozwoju, problemem z zachowaniem i autyzm sg
wynikiem strukturalnych zmian w mozgu.

Objawy skorne, stanowia bardzo wazna grupe objawow. Wystepuja one u 96% pacjentow. Niekiedy,
zwlaszcza u 0s6b dorostych, rozpoznanie mozna postawic¢ na podstawie objawow skornych, bez




potrzeby wykonywania badan dodatkowych.

Objawy kardiologiczne, czyli guzy serca naleza do najwczesniej wykrywanych zmian w SG. Guzy
serca w odroznieniu do innych zmian narzagdowych wykazuja tendencj¢ do zmniejszania swoich
rozmiardw. Prospektywne obserwacje guzoéw serca u chorych z SG $wiadcza o stopniowym
zmniejszaniu ich liczby i1 wielkosci az do catkowitego zniknigcia. Zaburzenia rytmu serca, zwlaszcza
zespol WPW moga by¢ pierwszymi objawami SG.

Objawy nerkowe, zalicza si¢ do nich mnogie guziki i torbiele nerek. Zbudowane sg z nieprawidtowych
naczyn, mie$ni gladkich i komorek thuszczowych. Zmiany w nerkach zwykle nie dajg zadnych
objawow klinicznych. Objawy w postaci okresowego krwiomoczu, krwinkomoczu, bolow brzucha,

nawracajacych zakazen uktadu moczowego.

Objawy okulistyczne stwierdza si¢ hamartoma siatkowki. W
rozwoju zmian mozna wyrozni¢ cztery stadia: od zaburzen
rozmieszczenia barwnika w obrgbie siatkowki, poprzez
potprzezroczyste guziki o lososiowoszarej barwie, do ulegajacych
mineralizacji tzw. guzikow posrednich. W przypadku zniszczenia
plamki zo6ttej lub krwawienia do ciatka szklistego obserwuje si¢ pogorszenie ostro$ci wzroku do
slepoty wilacznie.

Zespol Angelmana

Chorobe opisat jako pierwszy w 1965 roku Harry Angelman, Cochy sty el Aok
pediatra z Warringtonu. W swojej pracy przedstawil trzech E

15q11-q13. Wiele charakterystycznych cech zespotu Angelmana
wynika z utraty funkcji genu UBE3A. espét Angelmana
charakteryzuja glownie objawy neurologiczne: niepetnosprawno$é¢
intelektualna, ataksja, padaczka (zwykle ujawniajaca si¢ przed
ukonczeniem 3. roku zycia), charakterystyczne ruchy przypominajace marionetk¢ i napady $miechu
bez powodu (stad dawna zarzucona nazwa zespolu, ang. happy puppet syndrome). Mniej wyrazone sa

cechy dysmorficzne twarzy, takie jak duze usta (makrostomia),
wystajacy jezyk (glossoptosis), szeroko rozstawione zg¢by.
Teczowki prawie zawsze maja kolor niebieski. Dzieci z zespolem
Angelmana przejawiajg rozne sensoryzmy, wsrod nich czestym jest
fascynacja woda. Dzieci rodza si¢ na ogét z cigzy o prawidlowym
przebiegu, z masg i dlugoscia
ciata w normie. Pierwsze

pacjentow, ktérych okreslit jako ,,dzieci marionetki” (puppet ‘
children). Zesp6t Angelmana spowodowany jest delecja regionu  N—~

objawy nieprawidtowego rozwoju psychoruchowego ujawniajg si¢
na ogot pomiedzy 6. a 9. miesigcem zycia. W pojedynczych
przypadkach rozw6j moze wydawac¢ si¢ prawidtowy do konca
pierwszego roku zycia. Podobnie jak w wielu innych zespotach




warunkowanych genetycznie, wigkszo$¢ dzieci z zespotem Angelmana przejawia znaczne zaburzenia

rozwoju mowy. Okolo 30% dzieci nie mowi, a pozostale w wigkszosci postuguja si¢ pojedynczymi
wyrazami. Czgsto obserwowana jest takze hipopigmentacja skory, zez, wydatna zuchwa i zaburzenia

snu.

Zespol Di George'a

Zespot DiGeorge’a, zwany réwniez zespotem delecji 22q11.2 lub
zespolem CACH-22, jest chorobg genetyczng. Jego przyczyna
jest wyciecie fragmentu DNA, znajdujacego si¢ na chromosomie
22. Zespot DiGeorge’a to rzadka choroba. Wystegpuje raz na 4 tys.
urodzen (czgstos¢ wystepowania 1 : 4000). W wykryciu zespotu

\
DiGeorge’a pomagaja badania 4 5 ;}\
genetyczne. W przypadku wysokiego i?‘iﬁ
ryzyka wystapienia zespotu DiGeorge’a, kiedy jeden z rodzicow jest chory

i

lub jest nosicielem wadliwego genu, zaleca si¢ wykonanie badan
prenatalnych — amniopunkcji genetycznej. Amniopunkcja genetyczna
polega na pobraniu plynu owodniowego i przebadaniu go w kierunku
obecnosci mikrodelecji. Objawy zespotu DiGeorge’a sa bardzo réznorodne
i zmienne. U kazdego pacjenta wystepuja z réznym nasileniem.

Nieprawidtowos$ci dotycza niemal wszystkich narzadow w organizmie. Ekspresja objawow

klinicznych warunkuje rokowanie i jako$¢ zycia pacjenta.

Objawy zespotu DiGeorge’a to m.in.:
- wady serca (tetralogia Fallota, wady
przegrody miedzykomorowej),

- brak lub niedorozwoj grasicy,

- niedoczynno$¢ przytarczyc,
niedoczynno$¢ tarczycy,

- hipokalcemia, czyli niski poziom
wapnia we Krwi,

- zaburzenia odpornosci, czgste
infekcje,

- niepelnosprawnos¢ intelektualna, trudnosci w nauce, komunikacji,
op6znienie w rozwoju mowy, lekki stopien uposledzenia umystowego,
- zaburzenia psychiczne: ADHD, schizofrenia,

- rozszczep podniebienia, ktory prowadzi do probleméw z potykaniem,
jedzeniem, mowieniem (mowa nosowa),

- choroby nerek,

- niski wzrost.

Dzieci z zespotem DiGeorge’a majg charakterystyczny wyglad twarzy: szerokie ustawienie gatek

ocznych, duze, nisko osadzone matzowiny uszne, mate usta, cofnieta zuchwe. Dysmorfia twarzy nie

wystepuje jednak u kazdego pacjenta.
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