15 luty - Miedzynarodowy Dzien 0sOb z zespolem Angelmana

,Choroby rzadkie to czesto zagrazajace zyciu schorzenia, ktére dotykaja nie
wiecej niz 5 osob na 10000 i ktérych leczenie wymaga szczegblnych wysitkow
rodzicow jak i wielu specjalistow. Liczba choréb rzadkich stale rosnie. Obecnie
znanych jest juz okoto 8000 tysiecy r6znych rzadkich schorzen. W Polsce moga by¢
nawet ponad 2 miliony oséb z choroba rzadka. Ponad 80% choréb rzadkich ma
podloze genetyczne, a 50% nowych rozpoznan dotyczy dzieci. Jedna z takich choréb
rzadkich jest Zespot Angelmana”.

»Zdarzylo mi sie zobaczy¢ obraz (...) zatytutowany (...) Chlopiec z marionetkq. Usmiechnieta

twarz chlopca i fakt wykonywania dziwacznych ruchéw przez moich pacjentow sktonit mnie
do opatrzenia napisanego przeze mnie artykutu tytutem "Dzieci marionetki".

dr Harry Angelman -odkrywca Zespolu Angelmana

Obraz Giovanniego Franceski Caroto, ktory zainspirowal Harry'ego
Angelmana przy opisie choroby

Zesp6l Angelmana to rzadka choroba genetyczna, ktéra zaczyna sie ujawniac
dopiero miedzy 6. a 9. miesigcem zycia, a sporadycznie okoto 12. miesigca. Przebieg
cigzy jest prawidlowy, a dzieci rodza si¢ dobrze rozwiniete. Chorobe ta cechuja
zmiany w funkcjonowaniu ukladu nerwowego, uposledzenie umystowe
i niecodzienny spos6b poruszania sie. Dzieci maja tez powazne trudnosci z mowa


https://pl.wikipedia.org/wiki/Plik:Ritratto_di_fanciullo_con_disegno_Giovanni_Francesco_Caroto.jpg

Zesp6t Angelmana u niemowlat:

W okresie noworodkowym brak jest jakichkolwiek objawéw. Dopiero kilka
miesiecy p6zniej dzieci maja trudnosci ze ssaniem piersi i nastepuja ulewania oraz
wymioty po positku. Niemowle krztusi sie mlekiem, co bywa przyczyna infekcji
ukladu oddechowego. Cialo dziecka jest wiotkie, stabo napiete i lekko drzy.
Niemowlak sprawia wrazenie spokojnego, cichego i niesprawiajacego probleméw.
Okolo széstego miesiagca zycia pojawiaja sie pierwsze objawy zaburzen
rozwojowych, jak spowolnienie rozwoju psychoruchowego. Zespét Angelmana da
sie zdiagnozowac dopiero w wieku przedszkolnym, miedzy 2. a 5. rokiem zycia,
kiedy to objawy zespolu sg najbardziej wyrazne

Zesp6! Angelmana - okres poniemowlecy:

W tym okresie da si¢ zaobserwowac opdZnienie rozwoju umiejetnosci mowy
oraz zmiany w zachowaniu dziecka. Zaburzenia ruchowe dziecka wynikaja
z wiotkosci mieéni, zwlaszcza tulowia i nadmiernego napiecia miesni w koriczynach.
Dziecku drza nogi, jego ruchy sa niezgrabne, nieskoordynowane. Nie trzyma ono
rownowagi i przejawia ruchy mimowolne, niejednokrotnie szybkie. Dzieci $pia
krocej niz ich zdrowi réwieénicy. Miedzy 1. a 3. rokiem zycia dziecko dosy¢
specyficznie siada. Wiotkoé¢ tulowia sprawia, iz dziecko sie podpiera jedna reka,
a jego nogi sa sztywne i szeroko rozstawione. Dzieci niedobrze czuja sie przyjmujac
pozycje na brzuchu, natomiast ich raczkowanie podobne jest do czolgania. Zaczynaja
chodzi¢ miedzy 18. miesigcem a 7. rokiem zycia. Ich chéd jest chwiejny, na szerokiej
postawie. Nogi dziecka sa sztywne, z powodu wysokiego napiecia mieéni. Gdy
podczas choroby dochodzi do skrzywienia kregostupa, czyli skoliozy, bardzo
nasilonej wiotkosci mieéni korpusu oraz wysokiego napiecia mieéni konczyn,
dziecko moze nie chodzi¢. Ta przypadloé¢ dotyka okoto 1/3 chorych dzieci. Jezeli
dzieci nie sa rehabilitowane - groza im przykurcze kolanowe i progres skoliozy.



Jak chore dziecko sie zachowuje?:

Jest ono wesole i towarzyskie. Miewa czeste napady $miechu, ale pojawia sie
on nieadekwatnie do sytuacji. Latwo go u dziecka wywola¢, ale trudno opanowac i
mie¢ kontrole nad nim. Chore dziecko fascynuje otaczajacy je $wiat i dzwieki.
Dobrze czuje si¢ w kapieli i bawiac sie zabawkami, ktére wydaja odglosy. Powazne
ubytki w mowie moga polega¢ na wypowiadaniu pojedynczych stéw lub zupelnym
braku mowy. Dzieci maja jednak dobrze opanowane alternatywne sposoby
komunikacji np. gestami, lekkim pocigganiem za reke opiekuna lub jego ubranie.

Wyglad dziecka:

W okresie noworodkowym nie wida¢ zadnych zmian, dopiero p6zniej obserwuje
sie u dziecka dysmorfie okres§lang mianem "twarzy Angelmana".

o Dziecko ciggle wysuwa jezyk, najpierw miedzy zeby, potem miedzy usta,
a pézniej nawet na brode.

e Ma silnie wysunieta szczeke do przodu, mala zuchwe, brodke wydatna,
a dolna czeéc¢ twarzy poszerzona.

o Niecatkowicie wyksztalcong centralng czes¢ twarzy,

o Gleboko osadzone oczy, czasem zmarszczki nakatne,

o Delikatne rysy twarzy,

o Uzebienie dziecka jest szeroko rozstawione, a zeby maja starte powierzchnie,
z uwagi na stale wysuwajacy sie jezyk.

o Glowa jest czesto mata i krotka, a potylica glowy nierzadko plaska. Podstawa
czaszki jest stromo ustawiona.

o Dziecko ma jasne wlosy i skére. Jest ono wrazliwe na promienie stoneczne.

e W teczowkach oczu dziecka stwierdza sie niedobér barwnika. Ponadto
u dzieci moze wystapic¢ zez i krétkowzrocznosé



Do Niepublicznego Przedszkola

,BRATEK” w Barlinku uczeszcza dwoéch

braci z rozpoznaniem Zespolu Angelana: Mikolaj i Filip. Chlopcy poza zajeciami
edukacyjnymi w grupie przedszkolnej korzystaja z zaje¢ rewalidacji pedagogicznej
i logopedycznej oraz fizjoterapii. Z uwagi na bardzo czesty brak mozliwosci
komunikacji werbalnej konieczne jest planowanie wprowadzenia alternatywnych

form komunikagji.

- Mikotaj ma 3 lata. W przedszkolu

~ jest pierwszy rok. Chlopiec jest
pogodny i wesoly. Zaczyna juz

 samodzielnie chodzi¢. Lubi bawié

si¢ zabawkami diwickowymi i

' gniotkami, Mikolaj to maly lasuch

© bardzo lubi je$é owoce.

Filip ma 5 lat. Do przedszkola

uczeszeza drugi rok.

Filip to maly mechanik, bardzo lubi

réznego rodzaju $rubki, wkreca i
wykreca rézne rzeczy. Jest wesolym

' chlopcem, ktory chetnie uczestniczy

w zajeciach muzyczno — ruchowych.




W przypadku badah prenatalnych diagnostyka zespotu Angelmana jest utrudniona.
W badaniu USG obraz ptodu nie odbiega od normy, a testy biochemiczne nie wskazuja
zadnych nieprawidtowosci.

W przypadku podejrzenia dziedzicznej formy zespotlu Angelmana nalezy wykonaé
badania na komoérkach pobranych bezposrednio od ptodu i konieczne jest wykonanie badan
inwazyjnych, takich jak amniopunkcja czy biopsja kosmowki. Sa to jedyne sposoby
pozyskania komorek ptodu. Badania takie proponuje si¢ tylko kobietom, w przypadku ktorych
istnieje duze ryzyko wystgpienia choroby.

Dziatania leczniczo-terapeutyczne w zespole Angelmana maja na celu tagodzenie
objawow choroby, a nie ich zupelng eliminacj¢. Glownym narz¢dziem walki z chorobg jest
rehabilitacja oraz szeroko pojeta edukacja i dziatania terapeutyczne.
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