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Gianlorenzo, mdj syn, moj pierwszy syn,

byt ogromngq niespodziankq.

Kiedy sie urodzit, przypominat porcelanowq laleczke
byt taki piekny...

...ale mimo wszystko, jestem optymistkq

i lubie zmienia¢ punkt widzenia na rozne rzeczy...

i kiedy przytulam i catuje mojego synka,

mysle o nim jak o czterolistnej koniczynce...

bo kiedy szukamy szczeScia na polu koniczyn,

tak naprawde szukamy wybryku natury:

czterech listkow zamiast trzech.

Dlatego nasz syn jest jak czterolistna koniczynka...
Ale moze nig by¢ jesli nie pozwolicie, zebySmy tylko my

tak o nim mysleli.

Mama Gianlorenzo




STOWARZYSZENIE ASSOCIAZIONE BAMBINI CRI DU CHAT I PROJEKT
BADAWCZY

Postepowanie przedstawione w niniejszej publikacji oparte jest na doswiadczeniu nabytym
przez Stowarzyszenie A.B.C. Stowarzyszenie Associazione Bambini Cri du Chat A.B.C. jest
organizacjq non profit, z siedzibq we Wtoszech. Powstato w paZdzierniku 1995 z inicjatywy
Maury Masini, mamy matego Timothy’ego ktora po otrzymaniu niewielu informacji na
temat choroby swojego dziecka podczas diagnozy, nawiqzata kontakt 7 innymi rodzinami,
by méc dzielic sie podobnymi problemami.

Celem Stowarzyszenia jest potozenie kresu samotnoSci rodzin oraz umozliwienie im wy-
miany dosSwiadczen, dostarczenie uzytecznych informacji i pogtebienie wiedzy na temat
problemow dzieci chorych na Cri du Chat do takiego stopnia, by mozna byto wciqz udo-
skonalac¢ stosowane techniki postepowania terapeutycznego i rozpowszechnic zebrane
materiaty wsrod rodzin oraz specjalistow. A.B.C. chce uwrazliwi¢ spoteczenstwo i opieke
medyczng na problem Cri du Chat i sprawic, by podjeto dziatania pomagajgce rodzinom,
w ktorych urodzito sie dziecko dotkniete tym syndromem.

Duze postepy zostaty juz poczynione dzieki cennym pracom wolontariatu i specjalistow. W
2013 roku A.B.C. skupiato 193 rodziny we Witoszech. Wciqz trwajq prace nad poszerza-
niem Wtoskiego Rejestru Syndromu Cri du Chat, ktory w 1980 roku zapoczqtkowata prof.
Paola Cerruti Mainardi, a ktory obecnie dysponuje danymi na temat ponad 250 pacjentow.
Wiele z celow, ktore postawito sobie Stowarzyszenie zostato osiqgnietych: organizowane
sq zjazdy dla rodzin a takze, od samego poczqtku, prowadzone i finansowane sq badania
nad syndromem.

Dzieki wsparciu A.B.C. zostat przeprowadzony projekt badawczy na duzej liczbie dzieci z
syndromem Cri du Chat, ktory korzystat z najnowszych metod analizy cytogenetyczno mo-
lekularnej oraz wspdtpracy ogolnokrajowej i miedzynarodowej. Projekt ten wspierany byt
przez Thetlon Italia, a jego rezultaty prezentowane byty na najwazniejszych Kongresach z
dziedziny genetyki we Wioszech i w Stanach Zjednoczonych oraz na zgromadzeniach Sto-
warzyszenia w Wielkiej Brytanii (Cri du Chat Syndrome Support Group).

Opublikowane do tej pory wyniki badan dotyczq oceny rozwoju psychomotorycznego licz-
nej grupy dzieci cierpigcych na Cri du Chat. Pozwolity one na stworzenie specjalnego wy-
kresu rozwoju, ktory do tej pory byt niemozliwy do wykonania. Miedzynarodowa wspotpra-
ca pozwolita na wypracowanie krzywych wzrostu dla wagi, budowy ciata i obwodu czaszki,
ktore dostepne sq w niniejszej publikacji oraz ktore sq niezwykle przydatne dla lekarzy.
Wyniki badan korelacji genotypowo — fenotypowej na wiekszej liczbie dzieci z syndromem
Cri du Chat wykazaty powiqzania miedzy zaawansowaniem stanu klinicznego a zakresem
delecji. Wyniki te sq wazne 7 praktycznego punktu widzenia, poniewaz pozwalajg na bar-
dziej precyzyjng i indywidualng ocene stanu dziecka, ktora jest niezbedna do prawidtowej
diagnozy oraz do podjecia wtasciwego postepowania rehabilitacyjnego.
Rozpowszechnienie tej i innych informacji, pochodzqcych z przeprowadzanych badan,
moze dostarczy¢ pediatrom, genetykom oraz samym rodzinom sugestii i rad dotyczqcych
opieki nad dzieckiem cierpigcym na syndrom Cri du Chat.

Na koniec nalezy zaznaczyé, ze uzyskane wyniki sq owocem bezposredniej, bliskiej wspot-
pracy rodzin i specjalistow. WieZ jaka narodzita sie miedzy obiema stronami zaciesnia sie
z roku na rok a uzyskiwane efekty, poprawa stanu ducha i poczucie zmian na lepsze stymu-
lujq do dalszego podgzania wytyczong drogq.

A.B.C. jest cztonkiem UNIAMO (Wioskiej Federacji Chorob Rzadkich), EURORDIS oraz
wspotpracuje z portalem ORPHANET . Wiecej informacji: www.criduchat.eu
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1. CRI DU CHAT (Zespét Kociego Krzyku)

Cri du Chat to nazwa, ktéra w 1963 roku francuski genetyk Jerome Léjeune

nadat syndromowi rozpoznawalnemu u dzieci juz w pierwszych dniach po narodze-
niu. Powodem byto wysokie i ciche kwilenie (ptacz) przypominajacy miauczenie kota.
Terminem ,,syndrom” okre$la si¢ obecnoS¢ u tego samego podmiotu réznych zmian,
ktore zalezne s3 od tego samego mechanizmu przyczynowego. W przypadku Cri du
Chat przyczyna jest utrata (delecja) czesSci krétkiego ramienia chromosomu 5. Jest to
niezwykle rzadka choroba, mowa o 1/15 000 — 1/50 000 przypadkéw wsréd zywych
urodzef. Jednoczednie jest to jeden z najczestszych syndroméw delecji chromosoméw,
ktéra wystepuje u czlowieka.
U noworodkéw zauwaza si¢ pewne szczegélne rysy, ktére sprawiajg, ze u cierpigcych
na Cri du Chat mozna dopatrywaé si¢ podobienstwa w wygladzie. Mowa o: zaokra-
glonej twarzy, oczach, ktére wydaja si¢ by¢ szerzej rozstawione z powodu zmarszczki
nakatnej (fatd skérny w wewnetrznym kaciku powieki), malej zuchwie i uciekajacym
podbrédku (mikro i retrognacja). Innymi oznakami towarzyszacymi sg przede wszyst-
kim: niska masa ciala, hipotonia (zmniejszenie napi¢cia mig¢éni), problemy ze ssaniem.
Wraz ze wzrostem cechy te ulegajg zmianie: twarz wydtuza si¢, czgsto pojawia si¢ zez
rozbiezny, dfonie i stopy sa niewielkie. Wzrost i waga ksztaltuja si¢ zazwyczaj ponizej
normy. Ton glosu czesto zachowuje charakterystyczng ostra, przenikliwg barwe. O ile
cechy te na dobrg sprawe nie bytyby bardzo ucigzliwe, utrata czeSci dorobku gene-
tycznego powoduje réwniez zaburzenia w rozwoju umystowym, a takze mikrocefalie
(obwdd czaszki mniejszy niz zazwyczaj) oraz opdZnienie rozwoju psychomotorycznego.
Objawy kliniczne wykazujg indywidualng réznorodnos$¢, ktéra w duzej mierze zalezna
jest od typu i rozlegtosci delecji. W kazdym przypadku jednak wczesne zastosowanie
rehabilitacji i postgpowanie edukacyjne moga pozytywnie wptynaé na poprawe rozwoju
psychomotorycznego.

1.1 Aspekt genetyczny

DNA, obecne w jadrze kazdej komorki oraz bedace no$nikiem dorobku gene-
tycznego, podczas rozmnazania si¢ komorek dzieli si¢ na segmenty zwane chromoso-
mami. Cztowiek posiada 23 pary chromosoméw. Kazda para sktada si¢ z chromosomu
pochodzacego od ojca i z chromosomu od matki. Para chromosoméw, ktéra okresla
pte¢ (chromosomy piciowe) to XX u kobiet i XY u mgzczyzn. Pozostale pary oznaczone
sg numerami od 1 do 22. W przypadku syndromu Cri du Chat stwierdzono brak (de-
lecje) fragmentu krétkiego ramienia jednego z chromosoméw 5 (5p-) (str. 12). Delecja
moze dotyczy¢ czeSci konicowej badZz wewnetrznej krétszego ramienia. W niektorych
przypadkach jest ona spowodowana translokacjg (przeniesieniem segmentu z jednego
chromosomu na drugi), rzadziej moze pochodzi¢ z innych zmian chromosomowych jak
na przyktad: mozaicyzm, inwersja chromosomowa, chromosom pier§cieniowy. W wigk-
szoSci przypadkow delecja pochodzi z mutacji ,,de novo”, gdzie kariotyp obojga rodzi-
cow byl prawidtowy. W 10 — 15% przypadkéw jedno z rodzicédw jest nosicielem aber-
racji chromosomowej (mutacji, ktéra moze by¢ obecna u wigkszej iloSci pokolen tejze
rodziny), czedciej jednak wystepuje translokacja, ktéra nie zmienia swojego dorobku
genetycznego (tzw. translokacja zréwnowazona), ale ktéra moze spowodowaé delecje
u dziecka. Przypadki te sg nieprzewidywalne, a syndrom wystepuje bez niczyjej ,,winy”.
Jesli chromosomy rodzicéw sg prawidiowe, ryzyko, ze choroba powtérzy si¢ u drugiego
dziecka jest niewielkie. W przypadku translokacji zréwnowazonej u jednego z rodzi-
cow, ryzyko wynosi od 9 do 19%. Na podstawie badan przeprowadzonych we Wto-
szech stwierdzono, ze wlaSciwe badanie rodziny pozwala sprecyzowac stopien ryzyka
u konkretnej pary. W obydwu przypadkach mozliwe jest wykonanie badaf prenatal-
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nych. Poradnia genetyczna umozliwia otrzymanie wszystkich niezbgdnych do tego celu
informacji. Badania chromosomatyczne, a takze najnowsze obserwacje z zakresu cyto-
genetyki molekularnej sugeruja obecnoS$¢ tzw. ,,rejonéw krytycznych”, ktére sa odpo-
wiedzialne za typowe oznaki syndromu. W rejonach tych zostaty wyodrebnione 2 geny,
Semaforyna i 0- katenina, ktére moga wptywacé na rozwéj mézgu.

Do tej pory dane na temat powigzania genotypu i fenotypu byty nikle i w wielu kwe-
stiach sprzeczne. Badania przeprowadzone na duzej ilo$ci wloskich dzieci, potwierdzi-
ty, ze istnieje zmienno$¢ kliniczna i cytogenetyczna oraz ukazaly powigzanie migdzy
zaawansowaniem choroby a typem i rozlegtoScia delecji.

Rezultaty te majg istotne odzwierciedlenie w praktyce, poniewaz umozliwiaja bardziej
precyzyjna klasyfikacj¢ diagnostyczng poszczegdlnych dzieci, przydatng w pdZniejsze;j
rehabilitacji.

1.2 Problemy medyczne

W okresie noworodkowym moga wystepowac problemy z oddychaniem (asfik-
sja, sinica) oraz problemy ze ssaniem. Tego typu zaburzenia sa zazwyczaj rozwigzy-
wane na oddziatach patologii noworodka i tylko w wyjatkowych sytuacjach wymagaja
przeniesienia na oddziat intensywnej terapii.

Moga pojawic¢ si¢ wady wrodzone (malformacje): najci¢zsze, ale rzadko wystepujace,
sg te zwigzane z sercem i nerkami. Inne, mniej ciezkie to: przepuklina pachwinowa,
syndaktylia (palcozrost), dysplazja biodrowa, ptaskostopie, stopa kofiska lub ptasko —
ko§lawa, spodziectwo (hypospadia), wnetrostwo (jedno z jader umieszczone jest w ka-
nale pachwinowym). W przypadkach tych neonatolodzy i pediatrzy proponuja badania
diagnostyczne i pdzniejsze, niezbgedne konsultacje specjalistyczne.

Syndrom Cri du Chat nie wigze si¢ z przedwczesng Smiercig. Wiele oséb dozywa ponad
60 lat. W literaturze przywotywany wspétczynnik SmiertelnoSci rowny jest ok. 10%.
Najwigksze prawdopodobiefistwo §mierci zachodzi w pierwszym roku zycia.

W pierwszych latach zycia czesto pojawiaja si¢ infekcje dréog oddechowych oraz jelit.
Witoskie badania po§wiecone ocenie immunologicznej dzieci z zespotem Cri du Chat
nie wykazaly istotnych zmian w obronie odporno$ciowej. Waznym jest jednak wykona-
nie wszystkich niezbednych szczepief.

Mozliwo§¢ wystepowania probleméw ze wzrokiem (zez, krétkowzrocznos¢, zaéma,
zaburzenia nerwu wzrokowego) oraz problemdéw natury ortopedycznej (ptaskostopie,
skolioza) zmuszaja do czgstej konsultacji specjalistycznej. W przypadku pacjentéw z
gtuchotg czuciowo — nerwowg i op6znieniem w moéwieniu konieczne jest wykonanie
badania audiometrycznego u wszystkich dzieci Cri du Chat.

Zaburzona budowa krtani (ktdéra jest mata i wiotka), w niektérych przypadkach, moze
by¢ przyczyna problemdéw anestezjologicznych (problemy z intubacja). Niemniej jed-
nak u wielu wloskich dzieci stosowano ogdlne znieczulenie, po ktérym nie wystapily
komplikacje.

Wsréd probleméw neurologicznych czesta jest hipotonia (stabe napigcie migSniowe)
obecna w pierwszych latach zycia, ktéra nastgpnie przechodzi w hipertonie (wzrost na-
piecia mieSniowego). Matogtowie z wiekiem staje si¢ jeszcze bardziej wyrazne. Napady
padaczkowe, bez wzgledu na wiek, sa znikome. Dla wszystkich tych objawéw, w niekt6-
rych przypadkach, konieczne moze by¢ wykonanie badan takich jak: EEG, tomografia
komputerowa mézgu i/lub magnetyczny rezonans jadrowy.

Obraz kliniczny jak i opdZnienie rozwoju sg wigc zmienne. Rozwdj piciowy przebiega
normalnie.

W przypadku jakichkolwiek probleméw pierwszej konsultacji udziela lekarz pediatra,
ktéry, jak przebiega to w przypadku innych dzieci, §ledzi rozwdj dziecka na pdzniej-
szych etapach. Réwniez pediatra, w razie potrzeby, kieruje dziecko na kolejne badania
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i/lub wizyty u specjalistéw.
Przebieg opieki oraz postgpowanie zostalty podsumowane w tabeli na str. 24.

1.3 Jak dorasta dziecko z cri du chat

Tuz po urodzeniu dziecko z syndromem Cri du Chat cechuje niska waga, dtu-
go§¢ ciata i obwdd czaszki ponizej normy. OpdZnienie rozwoju mozna zauwazyé juz w
zyciu ptodowym. Réwniez po urodzeniu wzrost dziecka jest wolniejszy w stosunku do
jego rowiesnikow.
Wzrost warunkowany jest czynnikami genetycznymi, sposobem odzywiania, oraz inny-
mi czynnikami takimi jak choroby, zuzycie energii. Jego kontrolowanie jest konieczne,
by méc rozpoznaé ewentualne czynniki, ktére moga go zaktéci¢. Nie powinno si¢ po-
rownywaé wzrostu dzieci z Cri du Chat ze zdrowymi dzieémi, poniewaz wzrost dzieci
z zaburzeniami genetycznymi odbiega od tego poprawnego. Z tego wzgledu lepiej jest
dokonywa¢ poréwnania biorgc pod uwage wzrost, wage i obwdd czaszki dzieci z syn-
dromem Cri du Chat oraz biorac pod uwage charakterystyczne dla tego zaburzenia
czynniki. By méc dokonaé takiego poréwnania, dzigki migdzynarodowej wspétpracy,
udato si¢ zebra¢ dane antropometryczne dotyczace 374 dzieci z zespotem kociego krzy-
ku. 167 pochodzito ze Stanéw Zjednoczonych, 150 z Wioch, 47 z Wielkiej Brytanii i 10
z Australii. Na tej podstawie wypracowano krzywe wzrostu typowe dla dzieci z Cri du
Chat (str. 13-22).
Wyniki potwierdzily opdZnienie wzrostu w okresie przed i po urodzeniu: 50% dzieci
cechuje waga i obwdd czaszki bliskie bagdZ mniejsze od minimalnych dopuszczalnych
wartosci dla kazdego wieku. W pierwszych dwéch latach zycia i w latach kolejnych,
zwtaszcza u chlopcéw, zaburzenie wzrostu jest mniej szkodliwe niz zaburzenie wagi.
W dojrzatym wieku zatem zauwazy¢ mozna drobniejsza budowe ciala i matoglowie.
Niewielki wzrost wagi w pierwszych dwdch latach zycia, moze by¢ po czesci spowodo-
wany czgsto zglaszanymi przez rodzicéw problemami ze ssaniem i Zywieniem. R6znica
migedzy waga a wzrostem w kolejnych latach Zycia potwierdza obserwacje¢ kliniczna,
zwracajgca uwage na fakt, ze dzieci z syndromem Cri du Chat zazwyczaj majg drobng
budowe ciata, co moze by¢ wytlumaczone przez podstawowe czynniki charakteryzuja-
ce syndrom. Swiadomo$¢ szczegdlnej drogi rozwoju, ktéra charakteryzuje dzieci Cri du
Chat, pozwoli unikng¢ niepotrzebnych interwencji lekarzy.
Krzywe wzrostu wypracowane dla syndromu Cri du Chat, ktére do tej pory nie byty do-
stepne, w pofaczeniu z danymi odwotlujacymi si¢ do ogélnej populacji, moga stanowic
Zrodto, ktére pomoze pediatrom, lekarzom rodzinnym, specjalistom i rodzicom kontro-
lowaé wzrost dzieci i pozwoli wybra¢ odpowiednig Sciezke postepowania.

14 Rozwaoj psychomotoryczny

Rozw6j psychomotoryczny dziecka z zespotem kociego krzyku, mimo ze jest
kwestig indywidualng, w wigkszosci przypadkéw jest bardzo op6zniony. Niewiele jest
danych na temat oceny tego opdznienia. W ostatnich latach mozliwym byto zebranie
i wypracowanie informacji na temat wielu dzieci i dorostych (Wtochéw) z syndromem
Cri du Chat i przeprowadzenie na ich podstawie badan dotyczgcych rozwoju psycho-
ruchowego. Wykorzystanie Testu Denver umozliwito klasyfikacje dzieci do poszcze-
g6lnych przedzialéw wyrazonych w centylach na podstawie osiggania réznych etapéw
rozwoju. Pozwala to w szybki spos6b poréwnaé dany przypadek z innymi dzie¢mi Cri
du Chat, a nie tylko z dzie¢mi zdrowymi.

Otrzymany w ten sposéb wykres (str. 23) pokazuje indywidualng réznorodnosé, ale
réwniez pozwala zauwazy¢, ze mimo duzej réznicy w stosunku do zdrowej populacji,
50% dzieci z zespolem kociego krzyku podtrzymujac sig¢, potrafi usta¢ na nogach w
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wieku 21 miesigcy, chodzi samodzielnie w wieku 3 lat, a tym samym 95% bedzie w
stanie chodzi¢ przed 8 rokiem zycia; ponadto 50% dzieci chwyta przedmioty majac 9
miesiecy i je samodzielnie w wieku 4 lat. JeSli chodzi o rozwéj mowy, wlaSciwie 50%
dzieci z syndromem Cri du Chat w wieku 3 lat méwi ,tata” i ,,mama”, a w wieku 5 lat
jest w stanie taczy¢ dwa rézne stowa.

Otrzymane wyniki ukazujg, ze mimo opéZnienia w rozwoju, jesli dzieci z Cri du Chat
dorastaja w rodzinach oraz wystarczajagco wcze$nie poddawane sg rehabilitacji i od-
powiednim programom edukacyjnym, s3 w stanie osiaggna¢ wiele pozioméw w wieku
rozwojowym i kontynuowac ich zdobywanie w kolejnych latach zycia. Osigganie kolej-
nych pozioméw rozwoju powinno by¢ oceniane u wszystkich przypadkéw Cri du Chat,
w celu wypracowania odpowiednich prognoz dla rodzin i wskazowek dla specjalistow,
ktérzy zajmujg si¢ ich rehabilitacja.

Prowadzenie dziennika postepow dziecka pomaga zebra¢ doktadne informacje na temat
stopnia jego rozwoju psychomotorycznego.

2. POSTEPOWANIE REHABILITACYJNE I EDUKACYJNE

2.1 Fizjoterapia

Nie istnieje jedna metoda leczenia (farmakologiczna czy chirurgiczna) syndro-
mu Cri du Chat. Utracony fragment DNA jest nieodnawialny i w kazdym przypadku
uszkodzenie mézgu pojawia si¢ juz w pierwszych tygodnia zycia ptfodowego. Na konse-
kwencje, ktére wprowadzita zmiana genetyczna, mozna wplywac poprzez postgpowa-
nie rehabilitacyjne, ktére powinno by¢ stosowane jak najwcze$niej, juz od pierwszych
tygodni zycia. Od samego poczatku niezwykle wazna jest wsp6tpraca miedzy rodzica-
mi i specjalistami.

Postepowanie rehabilitacyjne moze przyjac rézne formy i korzystaé z réznych technik,
w zaleznoSci od stanu i potrzeb dziecka. Ponizej przedstawiono rady, ktdre, jak pokaza-
fo dos§wiadczenie, okazaty si¢ by¢ skuteczne w przypadku dzieci z Cri du Chat.

Aby polepszy¢ ssanie i potykanie (z ktérych wynikaja péZniejsze problemy w zywieniu
i zaburzenia wzrostu) stosowane sa techniki, ktérych rodzice moga nauczy¢ si¢ przy
wspétpracy z rehabilitantem dziecigcym.

Czesto wystepujaca hipotonia sprawia, ze dziecko staje si¢ bardziej ,,wiotkie” i mniej
aktywne niz inne dzieci; powoduje to réwniez pdZniejsze osigganie kolejnych etapéw
rozwoju motorycznego, jak na przyktad podnoszenie gtéwki, siadanie czy chodze-
nie. Koordynacja ruchowa moze by¢ stymulowana poprzez ¢wiczenia, ktére powoduja
wzrost napigcia mig§niowego i pomagaja stopniowo osiggnaé pozycj¢ antygrawitacyj-
ng i niezalezno§¢. W konsekwencji, dziecko jest motywowane do samodzielnego prze-
mieszczania si¢ i, poprzez dostarczanie mu bodZcéw odpowiednich do stopnia uposle-
dzenia i poziomu rozwoju, wykorzystuje kazde Zrédto ruchu.

Kiedy dziecko zaczyna si¢ uSmiechac i uczestniczy¢ w otaczajacym je Srodowisku, na-
lezy dostarczy¢ mu potrzebnych bodzcéw wzrokowych i stuchowych, aby nauczyto si¢
skupiania uwagi. Bodziec nie musi by¢ bardzo silny, nalezy szuka¢ kontaktu wzrokowe-
go z dzieckiem i méwié pétgtosem.

Aby zapobiec problemom w przezuwaniu, po odstapieniu od pierwszych papek, trzeba
stopniowo rezygnowaé ze zmielonego lub zmiksowanego jedzenia i wprowadzaé po-
czatkowo drobno i stopniowo coraz grubiej pokrojone produkty. Dobrze bytoby, gdyby
dziecko zaczelo jes¢ samodzielnie, juz w pierwszych latach zycia, najpierw rekoma. Jest
to najlepszy sposob ¢wiczenia matej motoryki i kontrolowania koordynacji oko — reka.
W rzeczywistoSci, jest to réwniez bardzo motywujace, a co najwazniejsze powtarzane
kilka razy w ciggu dnia. W ten sposéb dziecko, nie zdajac sobie sprawy, nabywa umie-
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jetnoSci, ktore sa trudne do wypracowania.

Zaleca si¢ rowniez do§¢ wczesnie przyzwyczai¢ dziecko do korzystania z nocnika.
Dziecko powinno by¢ sadzane na nocnik na krétko (kilka minut) rano po przebudzeniu
oraz po kazdym positku. Rodzice nie powinni si¢ poddawac i cierpliwie przyzwyczajac
dziecko do korzystania z nocnika bez zbednych komentarzy i doceniajac kazdy, nawet
najmniejszy postep.

Pozycja siedzaca nie sprzyja rozwojowi motorycznemu. Z wyzej opisanych powodow
zaleca si¢, by rodzice, juz od pierwszych tygodni zycia dziecka, korzystali z pomocy
specjalistow z zakresu rehabilitacji dziecigcej. Wspéipraca miedzy rodzing a oSrodka-
mi pomocy jest niezwykle wazna. Realizacja ogélnego postepowania terapeutycznego,
przygotowana przez specjalistow, pozwala otrzymac pozytywne rezultaty. Taki pro-
gram rodzice wykonuja w domu, a kontrole odbywaja si¢ okresowo.

Zawsze nalezy pamigtac, ze obraz kliniczny dzieci z syndromem Cri du Chat jest zmien-
ny, dlatego postepowanie terapeutyczne powinno by¢ kwestig indywidualna.

2.2 Jezyk i komunikacja

Postepy w nauce mowy u dzieci z syndromem Cri du Chat sa do§¢ wolne i wy-
magajg statego zaangazowania czlonkéw rodziny i terapeutéw.
Mozna jednak zauwazy¢, ze rozumienie jezyka jest lepsze niz zdolno§¢ wystawiania sie.
Potwierdzajg to rowniez przeprowadzone badania.
Postepowanie logopedyczne nie jest w stanie przywrdci¢ poprawnej barwy gtosu, ale
moze polepszy¢ komunikacje do tego stopnia, ze dzieci w wigkszosci bedg rozumiane.
W przypadku dzieci, ktére nie s w stanie uzywac jezyka, w celu rozwijania umiejet-
nosci komunikacyjnych, mozna korzystaé z licznych alternatywnych i ogélnie znanych
form zastepczych.

2.3 Problemy ze snem

Problemy ze snem wystepujg bardzo czesto, zwlaszceza, jesli dziecko jest nadak-
tywne. W nocy, przed jakakolwiek ingerencja, nalezy pozwoli¢ dziecku wyptakac sig, z
nadzieja, Ze placz stanie sie¢ naturalng fazg przygotowujaca do zasnigcia. Rodzice moga
pomdc dziecku w zaSnieciu wprowadzajac podczas dnia pewng rutyne: przestrzegajac
godzin positkéw i godzin péjScia do t6zka. Najlatwiej dziecko zasypia miedzy 20:00
a20:30 zimg oraz 20:30 a 21:00 latem. Dziecko powinno by¢ ktadzione spa¢ w spokoju,
ciszy, ciemnoSci i przyjaznych warunkach, rodzic powinien nuci¢ mu kotysanke lub
opowiada¢ bajke. To do rodzicow nalezy przyzwyczajenie dziecka do zasypiania. Po
zyczeniu ,,stodkich snéw” dziecko powinno zosta¢ samo, nawet jeSli jeszcze nie §pi
1 stara si¢ zwréci¢ uwage rodzica.
Technika ta skutecznie redukuje (juz po kilku nocach) poziom stresu cztonkéw rodziny
i poprawia codziennie zachowanie dziecka.
Jesli nie jest si¢ gotowym na ignorowanie ptaczu dziecka w nocy, mozna skorzystaé z
innego rozwigzania. Mozna sprébowac stopniowo ogranicza¢ swoja obecno$¢: zostajac
w 16zku obok dziecka, az do momentu, kiedy zas$nie, nastgpnie po kilku nocach, siedzac
przy t6zku, pézniej przy drzwiach pokoju, itd. Metoda ta moze przynosi oczekiwane
skutki, ale zazwyczaj wymaga wigcej czasu niz poprzednia.
Przebywanie na Swiezym powietrzu oraz intensywna aktywnoS$¢ fizyczna podczas dnia
korzystnie wptywajq na sen.
Z drugiej strony jednak, dzieci z Cri du Chat sg bardzo emocjonalne i moga odczuwaé
dyskomfort zwigzany z nowym Srodowiskiem. Ponad to, wszelkiego rodzaju dzwieki,
nawet sttumione, moga zaburzy¢ sen, ze wzgledu na duzg wrazliwo§¢ stuchu. W takich
sytuacjach dobrze jest zapozna¢ dziecko z otaczajacymi je dZwiekami, tak, by nie spra-
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wialy one wrazenia niebezpiecznych: rzeczy, ktére sa znane, nie wzbudzajg juz takiego
leku.
Inne rady jak stawic czota problemom ze snem znajduja si¢ w bibliografii.

24 Zachowanie i hiperaktywnosc

Hiperaktywno$¢, niepokéj, brak uwagi oraz impulsywnos$¢ czesto wystepuja
u dzieci z Cri du Chat.
Badania wykazuja, ze hiperaktywnoS¢ jest najwigkszym i najcigzszym problemem u dzieci
o wysokich zdolno§ciach poznawczych. Rzadziej wystgpuje porywczoS¢ i samookalecze-
nie, obecne u wigkszosci 0séb o zdolnoSciach poznawczych na nizszym poziomie.
Nie mozna jednak zaktadaé, ze Cri du Chat jest jedynie Zrodiem probleméw. Zasadniczo
dzieci z syndromem Cri du Chat sg pogodne, wrazliwe i lubig przebywa¢ z ludzmi. Hi-
peraktywno$¢ i niepokdj moga przejawiaé si¢ w sytuacjach stresowych i nerwowych, lub
kiedy dziecko stara si¢ przyciagna¢ uwage dorostych.
Zachowaniom hiperaktywnym mozna zapobiegaé albo kontrolowac je stosujac ogélne re-
guly prawidtowego przyzwyczajenia do snu czy zasady dobrego wychowania. Jesli dziec-
ko podejmuje si¢ zadan niebezpiecznych lub zachowuje si¢ nieodpowiednio i nie zwraca
uwagi na ostrzezenia (wypowiedziane w sposéb zdecydowany, ale spokojny), nalezy je
powstrzymac.
Komunikat majacy na celu nauczenie jakiej$S postawy powinien by¢ jasny i prostolinijny,
tak, by da¢ dziecku do zrozumienia, ze swoim zachowaniem nie osiggnie tego, co chce
i nie zwrdci na siebie uwagi dopoki si¢ nie uspokoi. Kiedy dziecko zachowuje si¢ dobrze,
nalezy to docenic.
Aby zapobiec problemom z koncentracja i tatwym rozkojarzaniem si¢ nalezy rozmawiac z
dzieckiem utrzymujac kontakt wzrokowy i uzywajac prostych, jasnych i zwieztych zdan,
ktérym towarzyszy¢ bedzie bogata mimika i gestykulacja. Pomaga to dziecku w stuchaniu
i rozumieniu. Na tym etapie mozna zleca¢ dziecku wykonanie prostych zadaf, ktére wy-
magaja niewiele uwagi i koncentracji, stopniowo zastepujac je trudniejszymi.
Czasami dzieci z Cri du Chat mogg by¢ porywcze. Napady gniewu zazwyczaj majg zwrocic
uwage rodzicéw. Samookaleczenie si¢ (gryzienie si¢, uderzanie rekami w glowe, uderzanie
glowa w przedmioty) albo zachowania stereotypowe (powtarzanie ruchéw, ktére nie ma-
jazadnego celu jak np. klaskanie) pojawiaja si¢, kiedy dzieci s3 zdenerwowane, znudzone
albo pochloniete jakim§ zadaniem. ProSba by przestaty, przy zachowaniu stoickiego spo-
koju i nie przeszkadzaniu im w tym, co robig, przynosi zazwyczaj pozadany efekt. Majac
na uwadze, ze dzieci z Cri du Chat sg nadwrazliwe na dZwigki, nalezy méwié péigtosem.
Stosowanie rad pediatréw, neuropsychologéw dziecigcych i pedagogéw moze polepszy¢
zachowanie dziecka. Angielskie badania wykazaly, ze opisane powyzej problemy mijaja
z wiekiem.
Jedynie w bardzo ciezkich przypadkach konieczne moze by¢ zastosowanie Srodkéw far-
makologicznych, ktére czesto nie przynosi efektéw i powoduje skutki uboczne. Dlatego ich
stosowanie musi by¢ zlecone i kontrolowane przez neuropsychiatre dziecigcego.

3. PROBLEMY TOWARZYSZACE

3.1 Slinotok

Wiekszo§¢ dzieci z syndromem Cri du Chat ma problemy z nadmiernym §li-
nieniem si¢. W wielu przypadkach wymaga to czgstej zmiany odziezy w ciggu dnia.
Slinotok spowodowany jest mala zdolnoScig kontrolowania potykania, ktére moze by¢
polepszone dzigki wczesnej interwencji logopedycznej i fizjoterapeutycznej. Réwniez
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stymulacja mig$ni twarzy moze zmniejszy¢ wystepowanie tego problemu.
W szczegdlnie cigzkich przypadkach proponuje si¢ zabieg chirurgiczny.

3.2 Prochnica

Badania wielu przypadkéw Cri du Chat wykazaty, ze wystgpowanie préchnicy
nie jest czeste; stan higieny jamy ustnej u dzieci majacych z¢by mleczne byt dobry.
U starszych widoczne byto lekkie pogorszenie i obecno$¢ zapalenia dzigset. Czgsto
wystepuje tzw. ,,zgryz otwarty”.
Wyniki te wskazujg na potrzeb¢ poddania dzieci leczeniu dentystycznemu, réwniez w
najprostszej formie, ktére nastgpnie bedzie kontynuowane. Nie ma zadnych przeciw-
wskazafi, je§li chodzi o bardziej zlozone leczenie dentystyczne i/lub ortodontyczne,
wykonywane najlepiej z zastosowaniem miejscowego znieczulenia. By utrzymac¢ dobry
poziom higieny jamy ustnej (ktéra musi by¢ codzienna i odbywac si¢ pod nadzorem
rodzicéw badz, w niektorych przypadkach, musi by¢ przez nich samych wykonywana)
koniecznym, cho¢ nie tatwym, jest nawigzanie wspétpracy z dzieckiem. Konieczne sg
rowniez okresowe, profesjonalnie wykonywane higieny jamy ustnej. U dzieci ponizej 12
roku zycia zaleca si¢ profilaktyke fluorkows.

3.3 Zaparcia

Zaparcia sg problemem czesto zgtaszanym przez rodzicéw dzieci z syndromem
Cri du Chat. Bardzo waznym jest przyzwyczajanie dziecka do korzystania z nocnika,
aby wyrobié¢ nawyk regularnego wyprdzniania si¢. Sprzyja temu réwniez dieta bogata
w btonnik: owoce (zwtaszcza §liwki), warzywa i produkty zbozowe. Sporadyczne sto-
sowanie Srodkéw przeczyszczajacych jest dopuszczalne. Czasem nawet konieczne jest
uzycie czopkéw przeczyszczajacych badz lewatywy. Taka kuracja moze zosta¢ zalecona
przez lekarza pediatre badZ lekarza rodzinnego.

4. ZYCIE W SPOLECZENSTWIE

4.1 Niezaleinosé

Waznym jest by dziecko z Cri du Chat z czasem uczylo si¢ coraz wigkszej nie-
zaleznoSci. Nie jest to tatwe, zwtaszcza, ze bliscy instynktownie starajg si¢ ,,chroni¢” je
przed trudnymi sytuacjami. Tak postawa jednak przeszkadza albo spowalnia nabywa-
nie niezalezno$ci i nie motywuje dziecka do dalszego dziatania.

Rodzice powinni nauczy¢ dziecko samodzielnego rozbierania i ubierania si¢, popraw-
nego uzywania przynajmniej tyzki i widelca, samodzielnego korzystania z toalety, tak,

by ograniczy¢ do minimum jego zalezno§¢ od innych.
4.2 Dobre wychowanie

Dziecko z Cri du Chat zawsze zyje w jakim§ Srodowisku spotecznym. Osoby,
ktére znajduja si¢ wokdt nie zawsze muszg dostosowywac si¢ do jego potrzeb. Mimo
Swiadomosci jego szczegdlnych potrzeb, dobrze bytoby, gdyby nauczyto si¢ ono odpo-
wiedniego zachowania w stosunku do innych, zaré6wno w domu jak i poza nim. Zwycza-
je nabyte w domu z tatwoScig sg stosowane w innych, nowych s§rodowiskach i pozwalaja
czu¢ si¢ pewniej osobie, ktéra wie, jak powinna si¢ zachowaé: przywitac si¢, nie prze-
szkadzac, nie przerywac¢ osobom, ktére rozmawiaja, odpowiada¢ na pytania.




4.3 Szkota

Wezesne zapisanie do przedszkola nie jest zalecane, poniewaz dziecko nie jest

na to jeszcze gotowe zaréwno pod wzgledem psychicznym jak i zdrowotnym (czeste
infekcje drég oddechowych). Uczgszczanie do szkoly podstawowej natomiast, jest bar-
dzo korzystne, poniewaz kontakt z innymi dzie¢mi pomaga nauczy¢ si¢ respektowania
zasad zachowania, ktdre sg gorzej przyswajane w domu.
W celu dobrego wprowadzenia w §rodowisko szkolne, dobrze jest wypracowaé pozy-
tywna relacje¢ miedzy rodzing, nauczycielami i terapeutami, ktéra pozwoli na zorga-
nizowanie i koordynowanie programu edukacyjnego i rehabilitacyjnego. Dobre efekty
przynosi korzystanie z indywidualnych programéw nauczania, ktére pozwalaja na wy-
tyczenie celéw odpowiednich do poziomu rozwoju dziecka.

4.4 Sport

Sitownia, gra w pitke, plywanie, jazda konna, wycieczki w géry czy nauka
jazdy na nartach moga stanowi¢ nie tylko bardzo dobrg rozrywke, ale moga réwniez
pomdc w nabywaniu nowych umiejetnoSci i do§wiadczen. Dla dziecka i jego rodziny sa
réwniez bardzo motywujace.

4.5 Rodzice i rodzenstwo

Obecnos¢ dziecka z Cri du Chat w rodzinie wiaze si¢ z réznymi dodatkowymi
obowiazkami, zwtaszcza jeSli chodzi o relacje z innymi. Syndrom dotyka nie tylko
dziecka, ale wkracza réwniez w caly system funkcjonowania rodziny. Badania nad ro-
dzinami z dzie¢mi, u ktérych wykryto Cri du Chat ukazuja, ze poziom stresu czfon-
kéw rodziny jest powigzany ze stopniem nieodpowiedniego zachowania dziecka. Duze
znaczenie odgrywa réwniez wsparcie bliskich, przyjaciét i specjalistéw. Jesli chodzi
o relacj¢ zdrowych dzieci z bratem lub siostrg z Cri du Chat, zdrowe dzieci zazwyczaj
nie s tak zmartwione i niezadowolone jak opisujg to ich rodzice.

Nalezy jednak pamigtac, ze zaréwno u rodzicéw jak i u zdrowego rodzenstwa moga
pojawic¢ si¢ problemy natury psychologicznej, z ktérymi nalezy udac si¢ do specjalisty.

4.6 Wsparcie dla rodzin i organizacja czasu dla dzieci

Dzieci z Cri du Chat moga spedzaé czas w Srodowisku rodzinnym lub poza
nim, z osobami z poza rodziny, przez krétki okres czasu — od kilku godzin dziennie do
kilkunastu w tygodniu.

Zaleznie od miejsca zamieszkania rodziny, realizowane jest to w rézny sposéb: w ca-
tych Wtoszech preznie dziata wolontariat, ceniony przez wiele rodzin. W niektérych
regionach sama gmina organizuje krétkie wyjazdy dla niepelnosprawnych dzieci.

4.7 Jaka przysztosé po ukoniczeniu szkoty?

Przyszto§¢ dzieci z Cri du Chat po ukonczeniu szkotly jest sprawg najbardzie;j
martwigcg rodzicéw. Przed ukoficzeniem szkoty rodzice moga zasiggnaé rady specjali-
stéw, ktérzy zajmuja si¢ rozwojem dziecka, jakie bedzie najlepsze rozwigzanie na jego
przysziosc.

Alternatywy, z ktérych mozna skorzysta¢ we Wtoszech to szkoly zawodowe, centra
spofeczno — edukacyjne, praca.

Centra (we Wtoszech majace charakter dzienny lub pobytowy) za sprawg specjalistow
proponuja liczne aktywnoSci, ktére pomagajg rozwija¢ zdolnoSci komunikacyjne, spo-
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teczne oraz niezalezno§¢. W laboratoriach, ktére znajdujg si¢ przy centrach odbywa-
ja si¢ zajecia rozwijajace umiejetnosci przygotowujace do pracy. Celem centrum jest
wspélpraca z rodzinami oraz wsparcie w opiece.

W Polsce sytuacja wyglada nieco inaczej: dzieci uczeszczaja do Szkét Specjalnych,
a po ich ukoficzeniu maja mozliwos¢ uczestniczenia w Warsztatach Terapii Zajgciowe;j.

S. WSPOMNIENIA I KOMENTARZE

Zycie z bratem Cri du Chat moze by¢é: Smieszne, nudne, trudne a czasami smut-
ne; moje zawiera po trochu kazdego z tych przymiotnikow.

Rzadko zdarza sie, ze kto$ pyta mnie na co cierpi mdj brat, ale te rzadkie przy-
padki sq naprawde mite i dziekuje wszystkim tym, ktorzy cieszq sie nimi razem
ze mnq.

Francesco potrafi ptywac na gtebokiej wodzie, potrafi jeZdzi¢ na nartach, bie-
ga, mowi, Spiewa i ma ogromne poczucie humoru. Jest otwarty na ludzi, stodki
i lubi sie przytulad, ale potrafi tez by¢ uparty i niepostuszny. Jego przyjaciele
i znajomi twierdzq, Ze jest legendq.

Eleonora jest przesympatyczna, czesto Smiejemy sie z tego, co mowi lub robi.
Jest bardzo wesota i lubi przebywacé w towarzystwie innych... jest bardzo uparta
i potrafi tygodniami uderzac piesciami, az nie dostanie tego, co chce. Jest bar-
dzo aktywna — nigdy nie przestaje biegac i skakac. Kochamy jg nad zycie: nie
moglibysSmy z niej nigdy zrezygnowacd.

Riccardo ma pietnascie lat: jest drobny, ale silny i peten energii, lubi przebywac
posrod ludzi, z przyjaciotmi, ktorzy sq gotowi mu pomoc i zapewnic bezpieczen-
stwo, kocha muzyke, oglqdanie telewizji, stuchanie, gdy ktos czyta mu ksiqzke.
Jego pogodny, uczuciowy i otwarty sposob bycia sprawia, ze wszystko staje sie
tatwiejsze.

Angelica ma osiem i pot roku i potrafi robi¢ naprawde wiele rzeczy: myje sie
prawie sama, przygotowuje sie do ubrania, je uzywajgc sztuécow, pomaga w
domu i jest bardzo uporzqdkowana. Uwielbia grac¢ ze wszystkimi w pitke, lubi
chodzic¢ na basen i bawic¢ sie w wodzie. Kocha muzyke.

Alberto jest niesamowicie uzdolniony i wciqz robi duze postepy. Jest bardzo
wrazliwym, czutym i petnym energii chtopcem, zainteresowanym tym, co dzie-
je sie wokoto. PodSwiadomie rozumie, Ze, jaki by nie byt, wzbudza w innych
zainteresowanie, ale przede wszystkim potrafi ich w sobie rozkochac. Czesto
ludzie pytajq mnie, co czuje, jako brat Alberta, a ja odpowiadam im: ,,To do-
Swiadczenie, ktore pomaga zrozumied, co liczy sie w Zyciu i pomaga ci stac sie
silniejszym.”
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7. KARIOTYP

Kariotyp kobiety, ze wskazaniem utraty jednego z segmentow krotkiego ramienia, na poziomie jednego
z chromosomow w 5 parze, ktora jest przyczyng syndromu Cri du Chat.
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8. KRZYWE WZROSTU 1

Dziewczynki z syndromem Cri du Chat od 0 do 24 miesigcy

Waga

Waga (kg)

Wiek (miesiace)

Ryc.1:Wagadziewczynek zsyndromem Cridu Chat (SCdC) od urodzenia do 24 miesiecy (ciemnoniebieskie
linie). Prawidtowa krzywa wzrostu (cienkie czerwone linie) zostata zaciemniona na pomaranczowo.

13



8. KRZYWE WZROSTU 2

Dziewczynki z syndromem Cri du Chat od 2 do 18 lat

Waga

Waga (kg)

Wiek (lata)

Ryc.2: Waga dziewczynek z syndromem Cri du Chat (SCdC) od 2 do 18 lat (ciemnoniebieskie linie).
Prawidtowa krzywa wzrostu (cienkie czerwone linie) zostata zaciemniona na pomaranczowo.
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8. KRZYWE WZROSTU 3

Chtopcy z syndromem Cri du Chat od 0 do 24 miesigcy

Waga

Waga (kg)

Wiek (miesigce)

Ryc.3: Waga chtopcow z syndromem Cri du Chat (SCdC) od urodzenia do 24 lat (ciemnoniebieskie
linie). Prawidtowa krzywa wzrostu (cienkie czerwone linie) zostata zaciemniona na pomaranczowo.
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8. KRZYWE WZROSTU 4.

Chtopcy z syndromem Cri du Chat od 2 do 18 lat

Waga

Waga (kg)

Wiek (lata)

Ryc4: Waga chtopcow z syndromem Cri du Chat (SCdC) od 2 do 18 lat (ciemnoniebieskie linie).
Prawidtowa krzywa wzrostu (cienkie czerwone linie) zostata zaciemniona na pomaranczowo.
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8. KRZYWE WZROSTU 5

Dziewczynki z syndromem Cri du Chat od 0 do 24 miesiecy

Waga

wzrost (cm)

Wiek (miesigce)

Ryc.5: Wzrost dziewczynek z syndromem Cri du Chat (SCAC) od 0 do 24 miesiecy (ciemnoniebieskie
linie). Prawidtowa krzywa wzrostu (cienkie czerwone linie) zostata zaciemniona na pomaranczowo.
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8. KRZYWE WZROSTU 6

Dziewczynki z syndromem Cri du Chat od 2 do 18 la

Wzrost

wzrost (cm)

Wiek (lata)

Ryc.6: Wzrost dziewczynek z syndromem Cri du Chat (SCdC) od 2 do 18 lat (ciemnoniebieskie linie).
Prawidtowa krzywa wzrostu (cienkie czerwone linie) zostata zaciemniona na pomaranczowo.
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8. KRZYWE WZROSTU 7

Chtopcy z syndromem Cri du Chat od 0 do 24 miesigcy

Wzrost

wzrost (cm)

Wiek (miesigce)

Ryc.7: Wzrost chtopcow z syndromem Cri du Chat (SCdC) od 0 do 24 miesiecy (ciemnoniebieskie linie).
Prawidtowa krzywa wzrostu (cienkie czerwone linie) zostata zaciemniona na pomaranczowo.
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8. KRZYWE WZROSTU 8

Chtopcy z syndromem Cri du Chat od 2 do 18 lat

Wzrost

wzrost (cm)

Wiek (lata)

Ryc.8: Wzrost chtopcow z syndromem Cri du Chat (SCdC) od 2 do 18 lat (ciemnoniebieskie linie).
Prawidtowa krzywa wzrostu (cienkie czerwone linie) zostata zaciemniona na pomaranczowo.
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8. KRZYWE WZROSTU 9

Obwad czaszki u dziewczynek z syndromem Cri du Chat od 0 do 15 lat

Obwadd czaszki (cm)

obwdd czaszki (cm)

Wiek (miesigce) Wiek (lata)

Ryc.9: Obwad czaszki u dziewczynek z syndromem Cri du Chat (SCdC) od 0 do 15 lat (ciemnoniebieskie
linie). Prawidtowa krzywa wzrostu (cienkie czerwone linie) zostata zaciemniona na pomaranczowo.
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8. KRZYWE WZROSTU 10.

Obwdd czaszki u chtopcéw z syndromem Cri du Chat od 0 do 15 lat

Obwad czaszki (cm)

obwod czaszki (cm)

Wiek (miesiace) Wiek (lata)

Ryc.10: Obwad czaszki u chtopcow z syndromem Cri du Chat (SCdC) od 0 do 15 lat (ciemnoniebieskie
linie). Prawidtowa krzywa wzrostu (cienkie czerwone linie) zostata zaciemniona na pomaranczowo.
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9. ROZWOJ PRSYCHOMOTORYCZNY

ROZWOJ PSYCHOMOTORYCZNY U 81 PACJENTOW Z SYNDROMEM CRI DU CHAT

miesigc lata

Rozwéj motoryczny (motoryka duza)

Obraca sie (53) I

Siedzi bez podparcia (70) ] ]

Stoi z podparciem (58) 1 ]

Wstaje (z podparciem) (54) 1 S s

Stoi samo (47) | b |

Samo chodzi (58) 1 N ]

Biega (41) I I I

Rozwdéj motoryczny (motoryka mata)

Chwyta przedmioty (73) S I

Przektada klocek z reki do reki (50) [

Gryzmoli (39) | I
Buduje wiezyczke z dwoch klockow (30) | -

Mowa

Sylabizuje (40) I O

Pierwsze stowa (66) 1 — |

Wskazuje dwie figury (34) [

Rozumie polecenie werbalne (54) (a) | e ]
Lgczy dwa stowa (37) | - I
Wskazuje nazwang czes¢ ciata (38) U1

Rozumie 4 zdania (35) T
Relacje spoleczne

Wskazuje na to, co chce (34) 1 |

Potrafi zrobi¢ ,,pa- pa” (51) N .

Uzywa samodzielnie tyzki (58) | ]
Kontroluje zwieracze (30) (b) [

Samodzielnie sie ubiera (33)
Myje i wyciera rece (43)

Legenda e —
1 25°% 50 °c 75 ‘c 95%

1*= wiek pierwszego podmiotu, ktory osiqgngt dany etap

0= 90° cl prawidtowo rozwinietej populacji Ameryki (Test Denver 1)
(a)(b)= etapy niebrane pod uwage przez Frankenburga w Tescie Denver I1

na podstawie: Cerruti Mainardi P., Guala A., Pastore G, Pozzo G., Dagna Bricarelli F., Pierluigi M.:
Psychomotor development in cri du chat syndrome. Clin Genet 2000; 57: 459-461.

23



10. POSTEPOWANIE I OPIEKA NAD DZIECMI CRI DU CHAT

RODZAJ PROBLEMU

STWIERDZONE ZABURZENIA

ZALECENIA

Problemy okresu
noworodkowego

* Niska waga pourodzeniowa, mozliwe pro-
blemy oddechowe (asfiksja, sinica)

e Opieka neonatalna i pediatryczna
* Opieka psychologiczna nad rodzing

e Problemy ze ssaniem, wymioty, hipotonia

* Rozpoczecie postepowania fizjoterapeutycz-
nego juz w pierwszych tygodniach zycia (w celu
polepszenia ssania i potykania)

* w miare mozliwoSci karmienie piersiq

Wady wrodzone
i malformacje

e Wady serca (ubytek przegrody miedzyko-
morowej (VSD), przetrwaty przewdd tetniczy
[rowniez: otwarty przewod Botalla])

*  EKG, przeswietlenie klatki piersiowej, echo-
kardiografia dwuwymiarowa

o  Wady jelit (malrotacja, choroba
Hirschprunga)

e USG podbrzusza w razie potrzeby

o Wady mozgu (agenezja ciata modzelo-
watego)

*  USG przezciemigczkowe glowy, tomografia
komputerowa, rezonans magnetyczny (jesli ws-
kazane)

(rzadko wystepujace)
o Wady nerek *  USG uktadu moczowo-ptciowego
e Dysplazja biodrowa e USG bioder
e Whetrostwo, przepuklina pachwinowa, syn- | ®  Konsultacja chirurgiczno-pediatryczna
daktylia, rozszczep wargi i podniebienia
e Hipotonia, a w jej nastepstwie hipertonia, | ® Stosowanie rehabilitacji juz od pierwszych
opoZnienie rozwoju psychomotorycznego, tygodni zycia: fizjoterapia, psychomotoryka,
zaburzenia w uzywaniu jezyka logopedia; istotna jest bliska relacja rodziny z
danym specjalistq
Zaburzenia
neurologiczne *  Gtuchota czuciowo-nerwowa (rzadko) * Badanie audiometryczne w pierwszych mie-
sigcach zycia
* Napady padaczkowe (rzadko) e EEG
Problemy *  Mozliwe problemy z intubacjq, spowodo- |* Konieczna konsultacja z anestezjologiem
anestezjologiczn wane nieprawidtowq budowaq krtani

Powtarzajace sig
infekcje

o Uktadu oddechowego i pokarmowego

e Ocena immunologiczna i alergologiczna,
*  Obowigzkowe i zalecane szczepienia

o Zezrozbiezny, krotkowzrocznosé, zacma

e Okresowe badania okulistyczne

Wady wzroku
Wady ortopedyczne e Ptlaskostopie, stopa konska, skolioza e Okresowe wizyty u ortopedy
o (Czeste wystepowanie wad zgryzu (28ryz o Weczesne stosowanie higieny jamy ustnej, sto-
otwarty) sowanie profilaktyki fluorkowej, czeste konsulta-
Problemy cje u specjalisty
ortodontyczno-
stomatologiczne e Prochnica *  Mozliwe stosowanie specjalnych zabiegow

dentystycznych bqdz ortodontycznych przy zniec-
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Aby uzyskac wigcej informacji, ABC
odwiedz stron¢ internetowaq: nalezy skonsultowac:

www.criduchat.eu www.orpha.net

Dla Timmy’ego od Benedetty
Mam nadzieje, ze pokonasz swojq niepetnosprawnosc!



